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PROVA ESCRITA — PADRAO DE RESPOSTA

QUESTAOQ 1: Genética Quantitativa

GRIFFITHS, AJF. Introducdo a genética. 11. ed. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2017, Paginas 629-660: Capitulo 19 ~ Heranga de
Tragos Complexos.

Conhecimentos minimos que a banca espera na resposta da quesiio:

Tragos que demonstram uma amplitude de variaglo continua e que ndo se comportam do modo mendeliano simples, sdo conhecidos
como tragos quantitativos.Um trago continuo é um trage que pode assumir um nimero possivelmente infinito de estados ao longo de
uma variagdo continua. Os tragos continuos tipicamente apresentam uma heranca complexa, que envolve miltiplos genes, além de
fatores ambientais. Quando os genetficistas quantitativos estudam a heranga de um trago, eles trabatham com um grupo de individuos
em particular, ou populagdo. Portanto, geneticistas quantitativos estudam tipicamente apenas um subconjunto, ou amostra, da
populagdo total. A amostra deve ser escolhida aleatoriamente, se a amostra satisfizer a esse critério, entdo podemos utilizar medidas
realizadas na amostra para fazer inferéncias a respeito da populagdo inteira. Além da média, também precisamos de uma medida para
quantificar a variagdo existente nas populagBes. Podemos guantificar a variagdo em uma populac8o ao utilizar a varidncia, gue mede
a extensdo até a qual os individuos na populagdo se desviam da média da populacdo. Tendo em vista que a varidncia é uma medida de
desvio da média. Conhecendo o valor médio em relagdo a varidvel aleatéria, podemos calcular o desvio do referido individuo da média
ao subtrair das observagdes individuais. A distribuicdo normal se aplica aos tragos continuos gue sdo investigados na Genética
Quantitativa. os fendtipos podem ser decompostos em suas contribuicbes genéticas e ambientais. X = 4 + g + e; de forma que Vx = Vg
+ Ve. Portanto, a variancia fenotipica é a soma da varidncia em virtude dos diferentes gendtipos na populacio e da varidncia em virtude
dos diferentes ambientes nos quais os organismos sdo criados. Ao utilizar clones ou linhagens endocruzadas, 0s geneticistas podem
estimar as contribuigbes genéticas e ambientais em retagdo a um trago ao criar os clones em ambientes atribuidos aleatoriamente.
Todos os individuos nas referidas linhagens sdo geneticamente idénticos, tendo em vista que sdo totalmente endocruzados a partir de
um genitor ou genitores em comum. A herdabilidade no sentido amplo {H?) significa a parte da varidncia fenotipica que ocorre em
virtude de diferengas genéticas entre os individuos em uma populacdo. Matematicamente, escrevemos isso como a razio entre
variancia genética e a variancia total na populagdo. A herdabilidade no sentido amplo nos informa a proper¢3o da varidncia em uma
populacio que ocorre em virtude de fatores genéticos. A herdabilidade no sentido amplo expressa o grau até o qual as diferencas nos
fendtipos entre os individuos em uma populagdo sdo determinadas por diferengas nos seus gendtipos. Entretanto, até mesmo guando
existe variacdo genética em uma populagdo, conforme medida pela herdabilidade no sentido amplo, ela pode nido ser transmissivel
para a proxima geracdo de modo previsivel. Nesta sec3o, exploraremos como a variacio genética se apresenta de dois modos — a
variagdo aditiva {Va} e de domindncia {Va). Enquanto a variagdo aditiva € transmitida de modo previsivel dos genitores para a
descendéncia, a variagdo de domindncia ndo é. Vg = Va + Va. Também definiremos outro tipo de herdabilidade, denominada
herdabilidade no sentido restrito, gue é a razdo entre a varidncia aditiva e a varidncia fenotipica. A herdabilidade no sentido restrito
fornece uma medida do grau em que a constituigio genética dos individuos determina os fendtipos de sua descendéncia. Conforme
descrito anteriormente, os tracos controlados por genes com agdo génica aditiva responderdo de modo muito diferente daqueles com
dominéncia. Portanto, os geneticistas precisam quantificar o grau de dominéncia e aditividade. O efeito aditivo (A) proporciona uma
medida do grau de alteragdo no fendlipo que ocorre com a substituicio de um alelo por um outro alelo. O efeito aditivo é calculado
como a diferenca entre as duas classes homozigotas dividida por 2. O efeito da dominancia (D) é o desvio do heterozigoto do ponto
meédio das duas classes homozigotas. A razdo de D/A fornece uma medida do grau de dominancia. A interagdo do genétipo com o
ambiente ocorre guando o desempenho de diferentes gendtipos é afetado de modo desigual por uma alteracdo no ambiente. Desta
forma, Vx = Vg + Ve. Vge, As interagBes também podem ocorrer enire os alelos em genes separados. Esse tipo de interagio é denominado
epistasia (1), portanto Vg = Va + V4 + Vi, O diferencial de sele¢do (S) é a diferenca entre a média do grupo selecionado e aquela da
populacdo de base. A resposta a selecdo (R} € a diferenca entre a média da descendéncia e aquela da populacdo original, geralmente,
com base na herdabilidade no sentido restrito. h? = R/S.

*0 pradrdo de resposta deve estar fundamentado nas bibliografias exigidas pelo Edital, para evitar problemas o professor

deverad citar o capitulo/pagina do livro utilizado.
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QUESTAO 2: Relagdo entre alelos de genes diferentes sobre determinada caracteristica,
exemplificando para justificar a tua resposta

GRIFFITHS, AJ.F. Introducio 3 genética. 11. ed. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2017. Paginas 198-213: Capitulo 6 -Interacdo
Genética.
SNUSTAD, D.P.; SIMMONS, M.]. Fundamentos de Genética. 7 ed. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan, 2018. Paginas 101-139: Capitulo
4 - Extensdes do Mendelismo.
Conhecimentos minimos que a banca espera na resposta da questdo:
A interacdo génica é inferida a partir do fendtipo do mutante duplo: se os genes interagem, entdo o fendtipo difere da simples
combinacdo de ambos os fendtipos monogénicos mutantes. Se os alelos mutantes de diferentes genes interagem, entdo inferimos que
os genes do tipo selvagem também normalmente interagem.

1. Complementacdo. Ex: Planta Campandula;
A complementagdo é definida como a produgio de um fendtipo do tipo selvagem quando dois genomas haploides que contém
mutacdes recessivas diferentes estio unidos na mesma célula.

2. Proporgdo 9:3:3:1 Ex: Cobra do Milho; Crista de Galinhas.
O caso mais simples, esperado se ndo houver interagio génica e se as duas mutagBes em teste estiverem em cromossomos diferentes.
O fendtipo presente no Gnico 1/16 da progénie representa o mutante duplo. A proporg¢do de 9:3:3:1 € produzida em virtude de os dois
genes para pigmento atuarem de modo independente no nivel celular.

3. Proporgdo 9: 7 (Genes de mesma via Bioquimica} Ex: Planta Campandula;
A proporgio da F2 do cruzamento di-hibrido da campanula demonstra ambas as plantas azuis e brancas em uma proporgdo de 9:7. A
proporcdo de 9:7 é claramente uma modificagdo da proporgao di-hibrida de 9:3:3:1, com 3:3:1 combinadas para perfazer 7; portanto,
é inferido algum tipo de interagiio. Claramente, nesse caso, o lnico modo por meio do qual é possivel uma proporgdo de 9:7 éseo
mutante duplo apresentar os mesmos fenétipos que os dois mutantes (nicos. Portanto, a propor¢ac modificada constitui um modo
de identificar o fenétipo do mutante duplo. Além disso, os fendtipos idénticos dos mutantes dnicos e duplos sugerem que cada alelo
mutante controla uma etapa diferente na mesma via bioquimica. Os resultades demonstram gue uma planta apresentara pétalas
brancas se for homozigota em relacdo ac alelo mutante recessivo de qualquer um dos genes ou de amhos os genes. Para apresentar
o fendtipo azul, uma planta deve apresentar no minimo uma cdpia do alelo dominante de ambos os genes, tendo em vista que ambos
sio necessarios para completar as etapas sequenciais na via. N3o importa qual esteja ausente, a mesma via bioquimica faiha,
produzindo o mesmo fendtipo. Portanto, trés das classes genotipicas produzirdio o mesmo fendtipo e, assim, em geral, resultam apenas
dois fendtipes. O exemplo nas campanulas envalveu etapas diferentes em uma via de sintese. Resultados semelhantes podem surgir
a partir da regulagdo génica. Um gene regulador com frequéncia atua por meio da producdo de uma proteina que se liga a um sitio
regulador upstream de um gene-alvo, facilitando a transcri¢do do gene. Na auséncia da proteina reguladora, o gene-alvo serd transcrito
em niveis muito baixos, inadequados para as necessidades celulares.

4. Proporcdo9: 3: 4 |Epistasia recessiva) Ex: Planta Maria-Olhos-Azuis; Pelagem de c3es da raca labrador;
Uma proporcio de 9:3:4 na F2 sugere um tipo de interagdo génica denominado epistasia. Essa palavra significa “predominancia sobre”,
e se refere a situagio na qual o mutante duplo demonstra o fendtipo de uma mutagdo, mas ndo de outra. A mutagdo que “predomina
sobre” é epistatica, enguanto a que “fica sob” & hipostatica. A epistasia também resulta de os genes estarem na mesma via bioquimica.
Em uma via de sintese simples, a mutagiio epistatica é carreada por um gene que estd mais upstream (mais inicialmente na via) do que
o gene da mutacdo hipostatica. Na F2 , a propor¢do fenotipica de 9:3:4 é diagndstica de epistasia recessiva. Essa interagdo é
denominada epistasia recessiva, tendo em vista que um fendtipo recessivo supera o outro fendtipo.

5. Proporgdo 12 : 3 : 1 (Epistasia dominante} Ex: Planta Dedaleira; Cor da pelagem Branca Dominante em gatos.
£m dedaleiras (Digitalis purpurea), dois genes interagem na via que determina a coloragdo das pétalas. Os dois genes nio estdo ligados.
Um gene afeta a intensidade do pigmento vermelho na pétala; o alelo d resulta na cor vermelho-clara observada em populagbes
naturais de dedaleiras, enquante D é um alelo mutante que produz a cor vermelho-escura. O outro gene determina em quais células
o pigmento é sintetizado: o alelo w possibilita a sintese do pigmento por tedas as pétalas assim como no tipo selvagem, mas o alelo
mutante W confina a sintese do pigmento as pequenas manchas na garganta. A proporgdo nos informa gue o alelo dominante W é
epistatico, produzinde a propor¢io 12:3:1. Os dois genes atuam em uma via comum do desenvolvimento: W evita a sintese do
pigmento vermelho, mas apenas em uma classe especial de células que constituem a drea principal da pétala; a sintese é limitada as
manchas da garganta. Quando a sintese € permitida, o pigmento pode ser produzido em concentragdes altas ou baixas.
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6. Supressores. Ex: Polidactilia; olhos roxos em Drosophilas;
Um supressor @ um alelo mutante de um gene que reverte o efeito de uma mutac¢iio de outro gene, resultando em um fendtipo do
tipo selvagem ou préximo do tipo selvagem. A supressdo implica que o gene-alvo e o gene supressor normalmente interagem em
algum nivel funcional em seus estados do tipo selvagem. A triagem de supressores & bem direta. [nicie com um mutante em algum
processo de interesse, exponha esse mutanie a agentes gue causem mutacdo, tal como radiacdo de alta energia, e trie os descendentes
em relacdo aos tipos seivagens. Em haploides tais como fungos, a triagem é realizada simplesmente por meio do plagueamento de
células mutagenizadas e da ohservagdo das colbnias com fendtipos do tipo selvagem. Na maior parte, os tipos selvagens gue sio
originados desse modo sdo meramente reverstes do evento mutacional original e sdo denominados revertentes. Entretanto, alguns
serdo “pseudorrevertentes”, mutantes duplos nos quais uma das mutagdes é um supressor. Um supressor cancela a expressio de um
alelo mutante e restaura o fendtipo do tipo selvagem correspondente. Além disso, com frequéncia apenas dois fendtipos segregam
{assim coma nos exemplos precedentes).

7. Modificadores. Ex: Expressdo do Gene Leaky em leveduras; A expressdo da cor da pelagem Baio em cavalos.
Uma mutacdo modificadora em um segundo locus altera o grau de expressdo de um gene mutado no primeiro locus. Os genes
reguladores fornecem uma ilustracdo simples. Assim como em um exemplo anterior, as proteinas reguladoras se ligam a sequéncia do
DNA upstream do sitic de inicio da transcrigdo.

8. Letais Sintéticos. Ex: Drosophila.
Em alguns casos, guando dois mutantes Unicos vidvels sdo intercruzados, os mutantes duplos resultantes sdo letais. Em uma F2
dipioide, esse resultado seria manifestado como uma proporgdo de 9:3:3, tendo em vista que o mutante duplo (que seria o
componente “1” da proporcio) estaria ausente. Esses letais sintéticos podem ser considerados uma categoria especial de interagdo
génica. Eles podem apontar para tipos especificos de interagbes de produtos génicos. Por exemplo, a anélise do genoma revelou que
a evolucdo produziu muitos sistemas duplicados dentro da célula. Uma vantagem desses sistemas duplicados pode ser o fornecimento
de “cdpias de seguranga”. Se houver mutacdes nulas nos genes em ambos os sistemas duplicados, ent3o um sistema defeituoso ndo
apresentara uma copia de segurancga, e o individuo ndo apresentara a func8o essencial e morrera.

9. Penetrancia. Ex: Acondoplasia;
A penetrancia é definida como a porcentagem de individuos com um determinado alelo que exibem o fendtipo associado aquele alelo.
Dentre os motivos temos a influéncia do ambiente, influéncia de interacdo com outros genes e sutileza do fendtipo mutante.

10. Expressividade. Ex: Coloracdo da pelagem de cies da raca Beagle.
A expressividade mede o grau no gual um determinado alele é expresso no nivel fenotipico; ou seja, a expressividade mede a
intensidade do fendtipo. Em relaciio a penetrancia, a expressividade varidvel pode ocorrer em virtude da variagdo na constituicdo
alélica do restante do genoma ou de fatores ambientais.
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