OFICINA

A distrofia muscular Duchenne (DMD) & uma doenga
causada por uma mutacdo em um gene localizado no
cromossomo X. Pesquisadores estudaram uma familia
na qual gémeas monozigéticas eram portadoras de um
alelo mutante recessivo para esse gene (heterozigéticas).
O interessante é que uma das gémeas apresentava
o fenétipo relacionado ao alelo mutante, isto ¢, DMD,
enquanto a sua irméa apresentava fenétipo normal.
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A diferenga na manifestagdo da DMD entre as gémeas
pode ser explicada pela

@ dominancia incompleta do alelo mutante em relagéo
ao alelo normal.

falha na separagéo dos cromossomos X no momento
da separagao dos dois embrides.

recombinacdo cromossdmica em uma divisdo celular
embrionéria anterior 2 separagao dos dois embrides.
inativag@o aleatdria de um dos cromossomos X em
fase posterior a divisdo que resulta nos dois embrides.

origem paterna do cromossomo portador do alelo mutante
em uma das gémeas e origem materna na outra.

OF/CINA

Como em fémeas de mamiferos ocorrem dois cromossomos X, um deles deve ser inativado. O zigoto formado possui
gendtipo heterozigoto (XPX9). No entanto, durante a embriogénese houve uma separagdo de células formando duas
massas celulares cada uma originando uma gémea monozigética. Uma das gémeas teve o cromossomo XP inativado
caracterizando o fenétipo afetado (DMD) e a outra teve o cromossomo X¢ inativado caracterizando o fenétipo normal.
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