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A doenca de Gaucher e os genes saudaveis
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Qual é a funcdo dos genes?’

Os genes sdo codigos de instrucdes para produzir proteinas e sdo herdados. As
proteinas desempenham indmeras funcdes, incluindo suporte funcional,
reconhecimento de infecdes, decomposicGo de alimentos e agjudam no
processo de producdo de energia. Cada um de nds tem cerca de 22.000 genes!

Os genes sdo feitos de ADN - acido desoxirribonucleico. O ADN existe na forma
de uma espiral, denominada dupla hélice. Este € depois organizado em
cromossomas em forma de X (ver figura 1).

Todos nds temos 46 cromossomas - 23 pares. Em cada par, um cromossoma &
fransmitido pela mde e outro pelo pai, na altura em que hd concepcdo. Um
dos pares € constituido pelos cromossomas sexuais: as mulheres tém dois
cromossomas X, enquanto os homens tém um cromossoma X e outfro VY.

Como é que os genes sdo herdados?’

Todos nds femos duas copias de cada gene (existem algumas excepcdes, mas
essa é outra histéria), herdadas de cada um dos pais. Também sdo
denominadas por alelos. As caracteristicas que apresentamos sdo influenciadas
pelos alelos que recebemos. Adicionalmente, algumas caracteristicas sé séo
expressas se tivermos dois alelos semelhantes - conhecidas como recessivas. Por
outro lado, se uma caracteristica necessitar apenas de um alelo para ser
expressa € chamada de dominante.

Padroes de hereditariedade e cromossomas sexuais’

Existem varios padrdes de hereditariedade:

e A transmissdo autossémica recessiva significa que scio necessdrios dois alelos
mutados, ndo ligados ao cromossoma X, para que seja manifestada uma
determinada doenca. Se for apenas fransmitido uma cépia do gene mutado,
a pessoa serd um portador da doenca. Se ambos os pais forem portadores
de um mesmo gene mutado, cada um dos seus filhos poderd: ndo ter a
doenca e ndo ser portador, ndo ter a doenca e ser portador ou ter a doenca
porgque foram transmitidas ambas as copias do gene mutado (ver figura 2).

e A fransmissdo autossdmica dominante significa que uma cdpia Unica de um
gene mutado, ndo ligado ao cromossoma X, estd envolvida na fransmissdo de
determinada doenca.

¢ A fransmissdo ligada ao cromossoma X significa que o gene mutado se
encontra no cromossoma X. Uma vez que os homens tém apenas uma copia
do cromossoma X, estes tém maior probabilidade de desenvolver doencas
recessivas ligadas ao cromossoma X (como a hemofilia) que as mulheres.

O gene que estd mutado na doenca de Gaucher?

A doenca de Gaucher é causada por uma mutacdo num Unico gene,
denominado GBA e tem um padrdo de transmissdo autossémico recessivo
(ver figura 2). Assim sendo, um doenfe de Gaucher tem duas coépias
mutadas do gene, provenientes de ambos 0s seus pais.
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