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Trata-se de uma colecdo de arquivos PPS (arquivos sob a
forma de slides do aplicativo Microsoft PowerPoint) sobre
temas de Genética Médica. Para visualizar os diapositivos é
preciso que o aplicativo PowerPoint esteja instalado no
computador do usuadrio. Os arquivos estdo alojados no site do
autor na www, na pagina https://sites.google.com/view/otto-
usp/slides. Uma vez nessa pagina do site, para baixar os
arquivos zipados no seu computador, o usuario devera clicar

com o) botéao esquerdo do mouse no item MEDICAL
GENETICS/GENETICA MEDICA e em seguida proceder ao
carregamento dos itens escolhidos no seu computador. O

contettddo do pacote de arquivos é descrito nas paginas
seguintes Jjuntamente com ilustracdes de slides selecionados
de cada conjunto.

No total sdo 123 slides distribuidos em 5 assuntos de

genética médica: I - aconselhamento genético (MG.GECON.PPS),
IT - dermatdglifos (MG.DERMT.PPS), III - riscos de casamentos
consanguineos (MG.CONRK.PPS), Iv - riscos de doencas

genéticas (MG.RISKS.PPS) e (V) conjunto apenas de ilustracdes
selecionadas sobre genética médica (MG.GENER.PPS).

Diferentemente do conjunto de slides descrito no artigo
DIAPOSITIVOS SOBRE TEMAS DE BIOLOGIA EM FORMATO PPS, os
presentes diapositivos destinam-se primariamente ao uso em
nivel universitario (badsico ou pds-graduacdo). O material
usado na preparacdo dos slides foi empregado e testado
durante anos em disciplinas de graduacdo e pds—-graduacdo no
Departamento de Genética e Biologia Evolutiva do IB USP.



I - MG.GECON.PPS (ACONSELHAMENTO GENETICO)

Conjunto de 16 slides sobre o tema ACONSELHAMENTO
GENETICO. A Figura 1 abaixo mostra um desses diapositivos,
listando a ordem de grandeza dos riscos de recorréncia (para
irmdo de afetado) em situacdes tipicas.

Ordem de grandeza dos riscos de recorréncia em
aconselhamento genético (ex.: para crianga que venha a
nascer na irmandade do afetado)

Doenga hemolitica perinatal; mde Rh(-), sensibilizada, e pai Rh(+)
homozigoto quanto ao gene D : 100%

Mongolismo por translocagdo 21/21; um dos genitores portador
equilibrado da translocagado : 100%

Acondroplasia e outras doengas dominantes com penetrancia
completa; um dos genitores afetado : 50%

Retinoblastoma bilateral; um parente de um dos genitores também
afetado : 40%

Doenga de Wilson e outras doengas autossomicas recessivas; nenhum
outro afetado na familia : 25%

Mongolismo por translocagdo 21/D; made do paciente portadora
equilibrada da translocagdo : 15%

Epilepsia; genitores com eletroencefalograma normal : 10%
Anencefalia; nenhum outro afetado na familia : 5%

Comunicagdo interventricular; nenhum outro afetado na familia : 1%
Mongolismo por trissomia simples : 1%

Sindrome da rubéola congénita: 0 (zero)%

Figura 1 - Riscos de recorréncia tipicos em aconselhamento
genético.

IT - MG.DERMT.PPS (DERMATéGLIFOS)
Conjunto de 18 slides sobre o tema DERMATOGLIFOS. A Figura 2

mostra um desses diapositivos (principais tipos de padrdes
dermatoglificos encontrados nas polpas digitais).
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Figura 2 - Tipos de padrdes dermatoglificos encontrados nas
polpas digitais.

3 - MG.CONRK.PPS (RISCOS DE CASAMENTOS CONSANGUINEOS)

Trata-se de um conjunto de 16 slides sobre riscos
genéticos para a prole de casamentos consanguineos. A Figura
3 (de um desses diapositivos), mostra a formacdo de uma
crianca homozigota por origem comum na prole de primos em
primeiro grau.
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Figura 3 - Formagdo de uma crianga homozigota por origem
comum na prole de um casal de primos em primeiro grau.



4 - MG.RISKS.PPS (RISCOS DE DOENGCAS GENETICAS)

Trata-se de um conjunto de 40 slides sobre o céalculo de
riscos usado em situacdes tipicas de aconselhamento genético.
A Figura 4 mostra um desses diapositivos, com um esquema
explicativo do mecanismo multifatorial, responsavel por
intmeros casos de malformacgcdes congénitas.

condigdes ambientais adversas

normalidade

Figura 4 - Como funciona o mecanismo multifatorial na génese
de doencas e malformagdes congénitas.

5 - MG.GENER.PPS (PEQUENA COLECAO DE ILUSTRACOES SELECIONADAS
SOBRE VARIOS ASSUNTOS, DOENCAS E DEFEITOS DE RELEVANCIA EM
GENETICA MEDICA)

Trata-se de um conjunto de 38 slides mostrando alguns
detalhes sobre 13 assuntos diferentes de relevédncia em
genética médica. A Figura 5 mostra um desses diapositivos,
que detalha os principais problemas enfrentados por
portadores da doenca de Wilson.



DOENCA DE
WILSON

1 cirrose hepatica 3 (apo)ceruloplasmina
2 degen. cerecbral = cobre direto (livre)
3 an.Kayser—Fleisch.tﬁj cobre lig. a cerulop.

Figura 5 - Defeitos fisicos e metabdlicos da doengca de Wilson
(degeneracao hepato-lenticular)
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Trata-se de uma colecdo de arqgquivos PPS (arquivos sob a
forma de slides do aplicativo Microsoft PowerPoint) sobre

temas de Genética de Populacodes. Para visualizar os
diapositivos é preciso que o aplicativo PowerPoint esteja
instalado no computador do usuadrio. Os arquivos estéo
alojados no site do autor na WWW, na pagina

https://sites.google.com/view/otto-usp/slides. Uma vez nessa
padgina do site, para baixar os arquivos zipados no seu
computador, o usuadrio deverd clicar com o botdo esquerdo do
mouse no item POPULATION GENETICS/GENETICA DE POPULACOES e em
seguida proceder ao carregamento dos itens escolhidos no seu
computador. O contetdo do pacote de arquivos é descrito nas
paginas seguintes Jjuntamente com ilustracdes de slides
selecionados de cada conjunto.

No total sdo 272 slides distribuidos em 12 assuntos de
genética de populacdes: deriva genética (PG.DRIFT.PPS),
probabilidade de extingdo de alelos neutros (PG.EXTIN.PPS),
aplicacdes forenses (PG.FOREN.PPS), equilibrio de Hardy-

Weinberg (PG.HARWE.PPS), endogamia (PG.INBRE.PPS), isolados
populacionais (PG.ISOLA.PPS), ligamento fatorial
(PG.LINKG.PPS), migracdes (PG.MIGRA.PPS), mutacdes

(PG.MUTAT.PPS), equilibrio mutacdo/selecdo (PG.MUTSE.PPS),
selecdo (PG.SELEC.PPS), manutencdo de polimorfismos neutros
(PG.STATF.PPS) e conjunto apenas de ilustracdes selecionadas
dos itens anteriores (POP GEN.PPS).

Diferentemente do conjunto de slides descrito no artigo
DIAPOSITIVOS SOBRE TEMAS DE BIOLOGIA EM FORMATO PPS, os
presentes diapositivos destinam-se primariamente ao uso em

nivel universitdrio (basico ou pdés-graduacdo). O material foi
usado e testado durante anos em disciplinas de graduacéo
(processos evolutivos) e pbds—-graduacéo (genética de

populacdes) no Departamento de Genética e Biologia Evolutiva
do IB USP.



1 - PG.DRIFT.PPS (DERIVA GENETICA)

Conjunto de 24 slides sobre o tema DERIVA GENETICA. A

Figura 1 abaixo mostra um desses diapositivos,

ilustrando o

processo de sorteio de alelos com reposicdo em uma populacdo
0,5.
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Figura 1 - Processo de sorteio de alelos com reposigcdao em uma

populagdo com quatro alelos e frequéncia inicial p = q

=0,5



2 - PG.EXTIN.PPS (PROBABILIDADE DE EXTINGAO DE ALELOS
NEUTROS)

Conjunto de 6 slides sobre o tema EXTINCAO DE ALELOS
NEUTROS. A Figura 2 abaixo mostra um desses diapositivos,
ilustrando com um grafico o processo de eliminacdo de alelos
neutros durante 100 geracgdes discretas consecutivas (grafico
gerado por um programa em linguagem MATHEMATICA) .
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Figura 2 - Probabilidade de extingdo E(t) de um alelo neutro
em funcdo do numero t de geracdes discretas.

3 - PG.fOREN.PPS (APLICAGCOES FORENSES)

Trata-se de um conjunto de 67 slides sobre aplicacdes
forenses (problemas de exclusdo e 1inclusdo de parentesco
bioldégico). A Figura 3 abaixo mostra detalhe de um desses
slides (grafico gerado pelo programa MATHEMATICA mostrando as
probabilidades de exclusdo de maternidade em funcdo das
frequéncias p e g dos alelos A e B do sistema ABO de grupos
sanguineos) .



Figura 3 - Probabilidaes de exclusdo de maternidade (E3) em
fungcdo das frequéncias p e g dos alelos A e B do sistema ABO

4 - PG.HARWE.PPS (EQUILIBRIO DE HARDY-WEINBERG)

Conjunto de 35 slides sobre o tema do equilibrio de
Hardy-Weinberg. A Figura 4 abaixo mostra parte de um desses
diapositivos, mostrando como o equilibrio é atingido em uma
geracao.
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Figura 4 - Como o equilibrio de Hardy-Weinberg é atingido em
uma geracdo discreta de cruzamentos ao acaso na auséncia de
fatores evolutivos de relevancia (mutacéo, migracgao,
selecgédo) .

5 - PG.INBRE.PPS (ENDOGAMIA)

Conjunto de 20 slides sobre endogamia (sistema de
cruzamentos endogémicos). A Figura 5 abaixo ilustra o aumento
da taxa de homozigose gque ocorre num Sistema exclusivo de
auto-fecundacdo em plantas.
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Figura 5 - Aumento da taxa de homozigose que ocorre num

sistema exclusivo de auto-fecundagdo em plantas ao longo de
geragdes discretas.



6 - PG.ISOLA.PPS [ISOLADOS (EFEITO WAHLUND) ]

Conjunto de sete slides ilustrando o assunto isolados
(efeito Wahlund), que trata do problema da divisdo de uma
populacdo qualguer em subpopulacdes. A Figura 6 ilustra as
consequéncias genéticas decorrentes da subdivisdo de uma
populacdo em N agregados populacionais (estatistica F).
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Figura 6 - Significado dos valores F;., Fst e Fis gerados pela
subdivisdo de uma populagdo em N subpopulagdes ou isolados
(estatistica F de Wright).

7 - PG.LINKG.PPS (LIGAMENTO FATORIAL)



Conjunto de 19 slides versando sobre o tema ligamento
fatorial (din&mica populacional de genes ligados e estimativa
da taxa de desequilibrio de 1ligacdo). A Figura 7 abaixo
mostra as equacdes que correspondem a evolucdo da frequéncia
haplotipica P¢(aiby) numa populacdo em sistema de cruzamentos
ao acaso ao longo de t geracdes discretas.

Po(aby) =Pyaby).(1-r) + P(a;).P(b)).r
P(a;b;) = P(a;).P(b;)
+ (1-r).[Py(a;b;)-P(a;).P(b;)]
P(a;b;) = P(a;).P(b;)
Mab)) =P(a;b)) - P(a;).P(b;)

Figura 7 - Evolugdo da frequéncia haplotipica P:(ajb;) ao
longo de t geragdes discretas, mostrando também os valores de
P(aib;) em equilibrio e da taxa de desequilibrio de ligagéao
A (aibj) .

8 - PG.MIGRA.PPS [ (MIGRAGOES (FLUXO GENICO) ]

Conjunto de 8 slides sobre o tema migracdes (fluxo
génico), mostrando como ocorre a dindmica do processo em
sitemas de fluxo génico uni e Dbi-direcionais. A Figura 8
abaixo mostra um exemplo numérico de como ocorre a evolucdo e
o) equilibrio das frequéncias alélicas num sistema
unidirecional.
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Figura 8 - Esquema demonstrando a evolugdo e o equilibrio das
frequéncias alélicas num sistema de fluxo génico
unidirecional.

9 - PG.MUTAT.PPS (MUTAGCOES)



Conjunto de 4 slides mostrando a dindmica populacional
de mutacdes neutras (sistemas uni e bidirecional). A Figura 9
abaixo mostra um exemplo numérico da dinédmica de um sistema
bidirecional e o tipo de equilibrio que ¢ atingido numa
populacao em regime de geracdes discretas.
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Figura 9 - Exemplo numérico da dindmica populacional de um

sistema de mutag¢des bidirecionais ocorrendo em populagdes em
regime de geragdes discretas.



10 - PG.MUTSE.PPS (EQUILIBRIO MUTACAO/SELECAO)

Conjunto de 16 slides mostrando a dindmica populacional
da evolucdo de frequéncias de alelos deletérios autossdédmicos
(recessivos e dominantes) e ligados ao X e as formas
possiveis de equilibrio atingidas nesses sistemas em regime
de selecdo e mutacdo. A Figura 10 abaixo mostra os resultados
esperados em uma geracgdo de cruzamentos ao acaso com selecdo
parcial de genes autossdémicos recessivos deletérios, em que o
valor adaptativo do gendtipo aa é 1-s e a taxa de mutacdo
[P(A->a)] & m.

_ Pppll-ml Ay (1-sgy ) +m(l-q.)
Pnt1 7 1—5q2 Int1 = 1 qu
ol “=Hn

Figura 10 - Resultados obtidos em uma gera¢do em um modelo de
selecgdo parcial de genes autossdémicos recessivos deletérios e
mutacéao.

11 - PG.SELEC.PPS (SELEGAO)



Conjunto de 16 slides mostrando a evolucgéo de
frequéncias de alelos deletérios e as formas possiveis de
equilibrio atingidas em regime de selecdo genotipica. A
Figura 11 abaixo mostra os resultados esperados em uma
geracdo de cruzamentos ao acaso num modelo generalizado em
qgque o0s valores adaptativos dos gendbdtipos AA, RAa e aa séo
respectivamente 1, 1-sh e 1-s.
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Figura 11 - QResultados esperados em uma geragdo de

cruzamentos ao acaso num modelo generalizado em que os
valores adaptativos dos gendétipos AA, RAa e aa séo
respectivamente 1, 1-sh e 1-s.



12 - PG.STATF.PPS (MANUTENGCAO DE POLIMORFISMOS NEUTROS)

Conjunto de 6 slides mostrando como sdo mantidos os
polimorfismos de alelos neutros e as distribuicdes
estacionarias de frequéncias alélicas esperadas sob a
combinacdo de deriva genetica (fator aleatdério) com varios
fatores deterministicos (mutacéo, migracéao, selecdo). A
Figura 12 mostra uma dessas distribuic¢cdes estacionarias de
frequéncias alélicas (sob hipbdtese de selecdo e deriva).
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Figura 12 - Distribuigdo estaciondria de frequéncias alélicas
sob efeito de deriva (fator aleatdério) associada a selecéo
(fator deterministico, modelo de sobredomindncia) em funcéo
de varios valores de 4Ne.s, em que Ne é o tamanho efetivo da
populacdo e s o coeficiente de seleg¢do de homozigotos AA e
aa.

13 - POP_GEN.PPS

Conjunto de 60 slides apenas com ilustracdes
selecionadas dos conjuntos descritos nos itens 1-12 acima.



