Alguns exemplos
de doengas genéticas

ANEMIA FALCIFORME

Na pessoa com anemia falciforme, o gene que pro-
duz a proteina presente nos glébulos vermelhos do
sangue estd alterado. Essa alteracao muda a forma
dos glébulos vermelhos, que acabam se agrupando
nos vasos sanguineos. Isso bloqueia parte do fluxo
do sangue da pessoa, causando anemia.
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As doencas genéticas podem ser causadas por uma
alteracdo em um sé gene, como ocorre na anemia
falciforme. Também podem ocorrer alteracées em
varios genes ao mesmo tempo e por uma combina-
cao de alteragbes em genes e fatores ambientais.

SINDROME DE DOWN

Pode acontecer ainda da doenga genética ser cau-
sada por alteragbes na estrutura dos cromosso-
mMos ou no nimero de cromossomos inteiros.

Os cromossomos sdo estruturas formadas por
DNA e se encontram no interior das células que
formam nosso corpo. Cada célula contém 23 pa-
res de cromossomos, sendo que em cada par um
cromossomo veio da mae e outro do pai. Pessoas
com a sindrome de Down possuem 1 cromossomo
a mais em suas células. Veja mais informacgées no
folheto 1. ACONSELHAMENTO GENETICO.

O que fazer
em caso de duvidas?

E muito comum que algumas dividas aparegam somen-
te depois da consulta com o geneticista, quando vocé
for discutir as informagGes com seu médico, com sua
familia ou mesmo pensando sozinho sobre o que foi
conversado. Vocé pode entrar novamente em contato
com o servigo para agendar uma consulta de acompa-
nhamento e esclarecer suas questdes.

Este folheto contém informagdes sobre como
herdamos nosso material genético. Além dele, ha
outros folhetos produzidos com o objetivo de aju-
dar no entendimento do processo de aconselha-
mento genético. Vocé pode consulta-los sempre
gue necessario.
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Em nossas células, as
instrucoes para produgdo da
proteina correta dependem
da sequéncia letras “ATCG”

Como funciona o
material genético?

1

Imagine um livro com
deliciosas receitas de
cozinha. No nosso corpo,

o livro de receitas é o DNA.
Ele contém as informacdes
para a producdo das proteinas.
Proteinas sdo moléculas que a
célula usa para fabricar nossas
caracteristicas (como a cor da
pele, por exemplo) e realizar
todas as fun¢Ges do nosso
corpo (como transportar o gas
oxigénio do ar que respiramos
ou fazer a digestdo do que

Cada sequéncia leva a
producdo de certa proteina.
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dentro do gene. ..
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Se seguiu bem a receita,

comemos). S voceé tera deliciosos biscoitos.
2 Nas nossas células, o resultado
da receita é uma proteina.

Imagine agora que vocé

encontrou uma receita

interessante e decidiu prepara-
la. Dentro do DNA, a receita

interessante é o gene, que
contém as informacdes para
a producdo de uma proteina

pelo gene.

Com a receita, vocé vai agora juntar
os ingredientes para cozinhar o que
escolheu. Algo parecido ocorre em
nossas células: os “ingredientes” ..
especifica. para construcdo das proteinas sdo
agrupados conforme a receita dada

Como surgem as doengas genéticas?

duas receitas (genes) para produzir
as proteinas necessarias: uma receita
veio do pai e outra da mae.

1 Cada célula de uma pessoa possui

Veja mais informacgdes no folheto 2. 0 NOSSO
MATERIAL GENETICO.

instrucdes também sdo, como nos exemplos
a seguir. Veja mais informacgdes no folheto
1. ACONSELHAMENTO GENETICO.
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2 Se a sequéncia de letras é mudada, as

Pessoas com doengas genéticas possuem

3 Os cientistas chamam isso de mutacdes.
uma ou mais mutacdes em seu DNA.



