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Diferentes mas Semelhantes




/.1 - Diversidades versus
similaridades entre espécies




Diferentes mas Semelhantes
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Figura 7.1 — Comparacao das sequéncia das re codificantes dos genes de
leptina dos humanos ( Homo, linha superior) e dos chimpanzés ( Pan, linha
inferior). Como indicado pelos cédons destacados nos retangulos, somente
cinco nucleotideos (de um total de 441, embora somente aparecam 300) diferem
entre essas duas sequéncias. (Adaptado de: ALBERTS et al., 2010).



Tabela 7.1: COMPARACAO ENTRE GENOMAS SELECIONADOS

Organismo Tamgnho % de genes
L aproximado | Namero de genes | compartilhados
(Nome cientifico) | 4o genoma com humanos
Bactéria 4,1 Mb 4.403 N&o determinada
(Escherichia coli)
Verme 97 Mb 20.155 40%
(Caenorhabditis
elegans)
Mosca 165 Mb ~14.000 50%
(Drosophila
melanogaster)
Cao (Canis lupus 2,5 Gb ~19.700 75%
familiaris)
Camundongo ~2,5 Gb ~25.300 80%
(Mus musculus)
Homem ~29Gb ~22.000 100%
(Homo sapiens)
Chimpanze ~3,0 Gb ~25.000 98%
(Pan troglodytes)

Mb= megabase (um milh&o de pares de bases), Gb=gigabase (um bilh&o de pb). FONTE: adaptado de Klug et al., 2010).



O que podemos concluir da tabela?

» Ha& uma certa correlacao entre numero de
genes e complexidade do organismo;

> até mesmo poucas mudancas no genotipo
entre especies distintas podem levar a
mudancas no fenotipo: chimpanzés e
humanos, possuem apenas cerca de 2% de
diferenca em seu genoma.



A MUDANCA EVOLUTIVA envolve
mudancas gendmicas, promovidas por:

»> mudancas na quantidade de DNA;

> mudancas na organizacao do material
genético;

» recombinacao;

» alteracao na frequéncia dos alelos.



7.2 Variabilidade genética

QUAL A CAUSA (ORIGEM) DESTA
VARIABILIDADE ?

MUTACAO



RELEMBRANDO....
TIPOS DE MUTACAO

“IE DNA
SEQUENCIA AAGGCAAACCTACTGGTCTTATGT
ORIGINAL TTGCGTTTGGATGACCAGAATACA Dfl%tp'a
Ita
TRANSICAO AAGGCAAATCTACTGGTCTTATGT

*
TRANSVERSAO AAGGCAAACCTACTGCTCTTATGT

(ACCTA
DELECAO AAGGCAA CTGGTCTTATGT
INSERCAO AAGGCAAACCTACTGAAGCGGTCTTATGT

INVERSAO AAGGTTTGCCTACTGGTCTTATGT



QUE CONSEQUENCIAS ESTAS MUTACOES
TRAZEM PARA O ORGANISMO ONDE ELAS

OCORREM ?

SERA QUE AS MUTACOES SAO SEMPRE
DELETERIAS PARA O ORGANISMO OU

PODEM SER BENEFICAS?



TIPOS DE MUTACAO DE PONTO NA REGIAO CODIFICADORA

Ile Cys Ile Lys Ala Leu |Val | Leu DLeu Thr

A ATA TGT ATA AAG GCA CTG GTC CTG TTA ACA
SINONIMA | 1

ATA TGT ATA AAG GCA CTG GTA CTG TTA ACA
Ile Cys e Lys Ala Leu |Val | Leu Leu Thr

COM le Cys Ile Lys Ala Asn |[Val | Leu Leu Thr
ATA TGT ATA AAG GCA AAC GTC CTG TTA ACA
SENTIDO l

TR ADO ATA TGT ATA AAG GCA AAC TTC CTG TTA ACA
Ile Cys 1Ile Lys Ala Asn |Phe | Leu Leu Thr

Ile Cys Ile Lys | Ala Asn Val Leu Leu Thr
SEM ATA TGT ATA AAG GCA AAC GTC CTG TTA ACA

SENTIDO |
ATA TGT ATA TAG GCAAACGTCCTGTTAACA




INSERCAO E DELECAO CAUSAM ALTERACOES NO QUADRO DE LEITURA
(frameshift)

(@) Lys Ala Leu Val Leu Leu Thr Ile Cys Ile Ter
AAG GCA CTG GTC CTG TTA ACA ATA TGT ATA TAA TACCATCGCAATAGGG

DELECAO

AAG GCA CTG TCC TGT |TAA|CAATATGTATATAATACCATCGCAATAGGG
Lys Ala Leu Phe Cys Ter

(b) Lys Ala Asn Val Leu Leu Thr Ile Cys [lle Ter
AAG GCA AAC,GTC CTG TTA ACA ATA TGT ATA TAA TACCATCGCAATAGGG

é INSERCAO

AAG GCA AAC GGT CCT GTT AAC AAT ATG TAT ATA ATA CCA TCG CAA
Lys Ala Asn Gly Pro Val Asn Asn Met Tyr Ile Ile Pro Ser Gin Ter

Uma delecé&o de G causa o término prematuro da cadeia e uma
iInsercao de G oblitera o codon de finalizacao.



Essa variagcao pode ser reorganizada
por meio dareproducao sexuada e
distribuida entre populacdes por meio
de migracao.

Em tese, quanto maior a
variacao genetica disponivel,
maior a oportunidade de
evolulr.



VARIACAO GENETICA

é um fator imprescindivel para que a
evolucao possa ocorrer

Primeiros estudos dos genes
nas populacoes:

VARIANTES DISCRETAS



VARIACAO GENETICA

Red-eyed wild-type fly

0s tipos sanguineos ABO nos seres humanos

olhos brancos em drosofilas.



Como avaliar a variacao genetica?

1. Analise do carater

TIPOS:

Drosophila melanogaster

oSELVAGEM

eMUTANTES
WHITE
EBONY
VESTIGIAL
FORKED
VERMILION
BLACK




Como avaliar a variacao genetica?

2- Analise de proteinas (produtos
génicos) identificadas por
eletroforese




COMO PREPARAR O

EXPERIMENTO?






Eletroforese em gel de agarose

Meio: gel de agarose (agarose + tampao TBE) Ele-rroforese

Coloracéao: amido black, benzidina, (proteinas) horizontal



PREPARACAO DAS AMOSTRAS A SEREM INVESTIGADAS

Solucao de corrida eletroforeética:

= 35% solucéo de Azul de
bromofenol

= 60 % Glicerol ou tampao e

\ = 5% Produto a ser investigado

(proteinas, ex.: solucéo de
hemoglobinas, etc.)










Como avaliar a variacao genetica?

2- Analise de proteinas
(hemoglobinas) por eletroforese

origem =

SC SF AS

AS = Hb do Adulto e HDbS +

AZ\C
SC = HbS - siclémica e HbC;

SF = HbS e Hb Fetal;



Como avaliar a variacao genetica?

3. Analise de genotipos: observacao de
DNA - gendtipos

origem

150 pb
123 pb

Meio: gel de agarose (agarose +
tampao)

Coloracédo: brometo de etidio, nitrato de
prata, etc. (DNA) +



Como avaliar a variacao genetica?

Sequenciamento
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Nos eletroferogramas acima, podemos ver a sequéncia de nucleotideos apos
sequenciamento de determinado fragmento da molécula de DNA de diferentes
individuos em um sequenciador automatico. Os picos em azul correspondem a
citosina (C), os em vermelho, a timina (T), os em cinza, a guanina (G), e os em

verde, a adenina (A).



Genotipagem automatica




METODOLOGIA

Sequenciamento automatico de DNA e STRs




Sequenciamento automatico de DNA e STRs

Injecéo Eletrocinética
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Sequenciamento Automatico de DNA
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A origem da variacao genética

e Qual a origem da variacao genetica das
populacoes naturais e das diferencas
genéticas entre as especies?

*« Origem da vida: 3,5 a 4 bilhdes de anos.

e« Desde entao o DNA tem aumentado em
guantidade e complexidade nos
organismaos.

*« DNA — autoduplicacao — DNA idéntico
Erros neste processo — mutacao

Genética
noturno



/.3 Expansoes e contracO0es do genoma

7.3.1 Duplicacdes génicas
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Figura 7.7 — Representacao dos genes da opsina para visao da cor
vermelha e verde presentes no cromossomo X e do gene da opsina
para visao da cor azul presente no cromossomo autossomico, em
humanos e macacos do Novo Mundo (MNM).



Caracteristicas dos macacos

» do Novo Mundo (Americas):

Platirrinos: nariz chato, os orificios nasais
separados e voltados para os lados;

cauda, geralmente preénsil.

> do Velho Mundo (Africa e Asia) :

Catarrinos: separacao entre os orificios
nasais estreita e voltados para diante e
para baixo;

presenca de uma area pelada e calosa
nas nadegas.

Aula 11/06/12 - até aqui



/.3 Expansoes e contracO0es do genoma
7.3.1 DuplicacOes génicas - causa
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Figura 7.8 — A duplicacao génica (A) em tandem pode resultar de um
crossing-over desigual ou de uma troca desigual entre cromatides-irmas
facilitada pelas repeticoes curtas (R1, R2) espalhadas pelo genoma. A seta
dupla indica a extensdo da duplicacdo génica em tandem. (Adaptado de:
STRACHAN; READ, 2002).



DuplicacOes génicas
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DuplicacOes génicas

A DUPLICACAO DO GENE A RESULTA EM DUAS COPIAS
GENICAS EQUIVALENTES

PODE ADQUIRIR MUTACOES DELETERIAS E TRANSFORMAR-SE
NUM PSEUDOGENE NAO-FUNCIONAL, QUE EVENTUALMENTE SE
TORNARA SILENCIOSO QUANTO A TRANSCRICAO (yA)

A OUTRA COPIA CONTINUARA A SE EXPRESSAR (EMBAIXO),
MAS PELA AUSENCIA DE PRESSAO SELETIVA PARA

CONSERVAR SUA SEQUENCIA, ACUMULARA MUTACOES
COM RELATIVA RAPIDEZ




EVOLUCAO MOLECULAR

A idéia de que as substituicbes alélicas ocorrem em
Intervalos mais ou menos regulares de tempo esteve presente
esde o surgimento dos primeiros modelos criados para explicar

volucéo molecular.

A ORIGEM DE NOVOS ALELOS PODE SE DAR:
pela substituicdo de um nucleotideo por outro;
pelainsercao ou delecéo de nucleotideos;
por inversdes de sequUéncias de nucleotideos.

INDELS — insercoes + delecoes

Evolutivamente, nao se pode saber ao certo o estado ancestral das
iIndels. Elas podem ter consequéncias deletérias graves, se houver
alteracao no quadro de leitura do DNA, ou seja, provocarem
alteracao na sequéncia de aminoacidos.




TIPOS DE MUTACAO DE PONTO NA REGIAO CODIFICADORA

Ile Cys Ile Lys Ala Leu |Val | Leu DLeu Thr

A ATA TGT ATA AAG GCA CTG GTC CTG TTA ACA
SINONIMA | 1

ATA TGT ATA AAG GCA CTG GTA CTG TTA ACA
Ile Cys e Lys Ala Leu |Val | Leu Leu Thr

COM le Cys Ile Lys Ala Asn |[Val | Leu Leu Thr
ATA TGT ATA AAG GCA AAC GTC CTG TTA ACA
SENTIDO l

TR ADO ATA TGT ATA AAG GCA AAC TTC CTG TTA ACA
Ile Cys 1Ile Lys Ala Asn |Phe | Leu Leu Thr

Ile Cys Ile Lys | Ala Asn Val Leu Leu Thr
SEM ATA TGT ATA AAG GCA AAC GTC CTG TTA ACA

SENTIDO |
ATA TGT ATA TAG GCAAACGTCCTGTTAACA




INSERCAO E DELECAO CAUSAM ALTERACOES NO QUADRO DE LEITURA
(frameshift)

(@) Lys Ala Leu Val Leu Leu Thr Ile Cys Ile Ter
AAG GCA CTG GTC CTG TTA ACA ATA TGT ATA TAA TACCATCGCAATAGGG

DELECAO

AAG GCA CTG TCC TGT |TAA|CAATATGTATATAATACCATCGCAATAGGG
Lys Ala Leu Phe Cys Ter

(b) Lys Ala Asn Val Leu Leu Thr Ile Cys [lle Ter
AAG GCA AAC,GTC CTG TTA ACA ATA TGT ATA TAA TACCATCGCAATAGGG

é INSERCAO

AAG GCA AAC GGT CCT GTT AAC AAT ATG TAT ATA ATA CCA TCG CAA
Lys Ala Asn Gly Pro Val Asn Asn Met Tyr Ile Ile Pro Ser Gin Ter

Uma delecé&o de G causa o término prematuro da cadeia e uma
iInsercao de G oblitera o codon de finalizacao.



TRANSICOES E TRANSVERSOES

Teoricamente espera-se que as transversoes (‘ )

ocorram duas vezes mais que as transigoes (‘ )



Sumario das alteracdoes espontaneas que
normalmente requerem reparo de DNA

e
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O—CH, -

/

setas vermelhas: danos oxidativos espontaneos;
setas azuis: ataque hidrolitico;

setas . metilagcao nao-controlada
O tamanho de cada seta indica a frequéncia relativa de cada evento!



DEAMINACAO E DEPURINACAO

CYTOSINE

DEAMINATION :
by spontaneous 2 tautomeric

hydrolysis (€.9., au
cytosine 10 uracil)

DEPURINATION l

by spontaneous

hydrolysis (e.g., (I)

removal of guanine) () O=l"—0———CH2
&)

N - H
Z
ff N N
H H
GUANINE

depurinated
sugar

H
_MH
I

Estas reacdes hidroliticas sdo as duas reacdes espontaneas
mais freqlientes que causam danos no DNA da célula.



Principais vias de reparo de DNA

(A) BASE EXCISION REPAIR

deaminated C

st G T Acb 2 T __C L

hydrogen-bonded
base pairs

URACIL DNA
GLYCOSYLASE

DNA helix
with missing

T base
a G G

AP ENDONUCLEASE AND
PHOSPHODIESTERASE
REMOVE SUGAR
PHOSPHATE

C
RS D NA helix
with single
nucleotide gap

DNA POLYMERASE
PLUS DNA LIGASE




Alteracao espontanea que requer reparo
de DNA: dimero entre pirimidinas

Dimero entre timinas:

tipo de dano introduzido no
DNA, em células que sao
expostas a irradiacao ultra-
violeta (como na luz solar).
Dimero similar & formado
entre uma C e uma T
vizinhas no DNA (Nature
362: 709-715, 1993).



Principais vias de reparo de DNA

(B) NUCLEOTIDE EXCISION REPAIR

pyrimidine dimer

/\
T A C G G T CT AT A T G G

hydrogen-bonded
base pairs

ATGCCAG ATIE & T

NUCLEASE 1

27N
+ ¥ G TCcTACTA

DNA
HELICASE

DNA helix
with 12-
nucleotide gap

DNA POLYMERASE
PLUS DNA LIGASE

c T A C & &G T € T X850 AT G



Mecanismos que aumentam
a taxa de evolucao

pontos quentes mutacionais):
formados por citosinas que podem ser
metiladas enzimaticamente

desaminacao
—_ (reparada por DNA nao ter U)

desaminacao
metil » T ( pode nao ser reparada)




Mecanismos que aumentam
taxa de evolucao

2) . sintetizam DNA com
alta taxa de erro, bem maior que o normal
(atuam gquando a célula € submetida a stress,
como radiacao).

DNA lesionado (perdeu nucleotideos em uma
das fitas) pode ser replicado aleatoriamente
sem haver reparo anterior.

Bactérias — polimerase IV e V

Eucariotos — polimerase ¢



Mecanismos que aumentam
a taxa de evolucao

3) Duplicacao Geénica:

a taxa de duplicacao génica — 0,01 por milhao
de anos (por gene);

a duplicacao alivia a pressao de selecéao
negativa causada pela mutacao,

a maioria da duplicacao dos genes torna-se
silenciosa em alguns milhdes de anos,

enquanto outro gene volta a sofrer forte
pressao seletiva.

duplicacédo , além de aumentar o genoma,
gera diversidade biologica.




Taxas meédias de substituicao de nucleotideos
em partes diferentes de genes e em
yseudogenes.
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Taxas de substituicoes sindnimas e nao sindonimas
em genes que codificam proteinas em mamiferos

Gene No. of codons Nonsynonymous Synonymous
compared rate (x 109) rate (x 10°)

Histone H3 135 0.00 6.38
Histone H4 101 0.00 6.12
Actin o 376 0.01 3.68
Aldolase A 363 0.07 3.59
HPRT 217 0.13 2.13
Insulin 51 0.13 4.02
a-Globin 141 0.55 5.14
B-Globin 144 0.80 3.05
Albumin 590 0.91 6.63
lg V, 100 1.07 5.66
Growth hormone 189 1.23 4,95
Ig K 106 1.87 5.66
Interferon-B1 159 2l 5.88
Interferon-y 136 2.79 8.59

Data from human-rodent comparisons abstracted from Table 1 in Chapter 4 of Li and Grauer (1991).



Second letter

u & A G
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AUSAR DELECOES OU INSERCOES.

REPETICOES EM TANDEM SAO PROPENSAS A
DESLIZAMENTOS DEVIDO A ERROS DE PAREAMENTO.
DURANTE A REPLICACAO, FITAS MAL PAREADAS PODEM

REPLICACAO NORMAL

DESLIZE PARA TRAS CAUSA
INSERCAO

£ EJ%G' by
T
[cacg ] [ caG }— a-

.....

2 H
— | cac | | cac | | cac | a3
- w = ® = = & & & = 3
3 - [cgtc | {aTc HH a7¢c H ate HH a1¢ H a1c |
1 2 3 4 5 6

5°

DESLIZE PARA FRENTE CAUSA
DELECAO

|

3 —— ] a7¢ H a7¢c }{ atc [ a1c H aic H{ Grc }
1 2 a a 5 6

1 2 - 3 o 5 )
-{ caG } caG - cac | cac | cac | [ caa

> 3

=
CAG |

3

- | aTc H aTc }
s

GT1e I GTC | | GTC
1 2 3 12 S
Lere/

4

J

&

! 2 5 s
s —— | ¢cAG H caG H cac |- { cac ] [ cac]




MUTACOES EM SITIOS DE EMENDA

Exon1 -~ g, Exon 2
L |GT—— (TTTTAGG)—— AG

Cryptic Cryptic
s&u%le splice
acceptor acceptor

a. Read-through Mutation

L _|GT ' AG[ CTCCAGG

i

b. Use of cryptic splice acceptor

R Exon 2A

Intronic | I’Q—TTTT& G

] GT—TTTTAGG AG — CTCCAG




MUTACOES QUE CRIAM SITIOS CRIPTICOS
PARA A EMENDA DO RNAhnN

Exon 1 é Exon 2 Exon 3
- ____I8&I CCCTTCCCACG . I <1 L I
A Cryptic
splice site i

AG[ et Al ]

!

CCCTTCCCAGG

Cryptic splice
site activated

g R | -




CONVERSAO GENICA

} Acceptor

Acceptor

Strand invasion and
heteroduplex formation

Mismatch repair and synthesis

m of complementary sequence (——)

C
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Figura 7.9 — Tipos de conversao génica (A e B), gque consiste numa
substituicao de sequéncias de nucleotideos néao reciproca entre alelos de um
mesmo gene, mesmo loco (A) e entre alelos de genes diferentes, locos
distintos (B). Em C temos um modelo para explicar a conversao génica.
(Adaptado de: STRACHAN; READ, 2002).



RELEMBRANDO... _
Espécie ancestral

A
[ )

~— A —— = (Gene ancestral

7\ — Evento de duplicagdo génica

Genes paralogos + B
/\ — Evento de especia¢do

\ ) ortélogos ortélogos \ )

Y Y

Espécie 1 Espécie 2

Duplicacdo génica gerando genes ortologos e paralogos a partir de
um gene ancestral ‘A’. Os genes Al, A2, B1 e B2 séao genes
homologos. O gene A é paralogo ao gene B. O gene Al é ortdlogo
ao gene A2, e B1, por sua vez, € ortdlogo ao B2



FAMILIA GENICA

Cromaossoma 22 Crompssomo 16 Cromossomo 11
a-Clobinas B-Glahinas
Mmglnbma o, @, e G, A, ) B
l_I l_I [ — R [} R U, S—
N, R
/ \</ //’40 ma
100 ma .
// 200 mz
A

Figura 7. 10 - Esquema evolutlvo da superfamilia dos genes da globina,
que transportam oxigénio no sangue de animais. Evento de translocacao
separou os genes que codificam as cadeias a e B da globina para
cromossomos diferentes. Posteriormente, as familias da beta-globina e
da alfa-globina sofreram uma serie de duplicacées e acumulo de
mutacoes pontuais. (Adaptado de: KLUG et al., 2010).
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700-300 ma



7.3.2 DNA nao codificante (redundante)

LPL GenBank Sequence
(Accession DE3S50)

| -
I »

5 s | -

1ATCTGACCAA GGATAGTGGGE ATATAGAAGA AAAAACATTC
TAGACTGGTT CCTATCACCC TATATCTTCT TTTTTGTAAG

1 2 3 4 ] & 7

W
CAAGAATTAT TTTATTTATT TATTTATTTA TTTATTTATT

*Lorrerrasra AsTESATAS STASATASAT EASTARATAS
3

h
TATTTTTGAG ACACAGTCTC GCTCAGTTAC CCAGG

BTERE A CTC TGTGTCAGAG CGAGTCAATG GGTCC
J

57 -

81

|
|
“* |

Figura 7.11 — Exemplo de microssatélite dentro do gene LPL. Sequéncia
nucleotidica do intron 6 do gene da lipoproteina lipase humana (LPL), situado
no cromossomo 8p22, indicando as repeticbes em tandem, que caracterizam o

microssatelite (TTTA, chaves verdes numeradas de 1 a 8).
(Adaptado de: Short Tandem Repeat DNA Internet DataBase).



INSERCOES E DELECOES - CROSSOVER DESIGUAL E TROCAS
DESIGUAIS ENTRE CROMATIDES IRMAS

Unequal Unequal sister
crossover chromatid
at A exchange at B

Pareamento desigual entre cromatides -irmés em sequéncias de
repeticoes em tandem (cromossomo preto). A =crossover
desigual; B =trocas desiguais entre cromatides-irmas
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Figura 7.12 — llustracao do embaralhamento intergenico de exons,
gue pode ser mediado por elementos de transposicao. O gene 2 do
cromossomo A foi transportado para o cromossomo B, mediado
por elementos de transposicao (TE). (Adaptado de: STRACHAN,;
READ, 2002).
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Figura 7.13 — Localizacao das repeticoes Alus,
SINEs e LINEs dentro dos introns do gene HGO

(Homogentisate 1,2-dioxigenase) em humanos.
(Adaptado de: GRIFFITHS et al., 2009).



| 10 kb
1m 1

3
| —

1
¥
S 6 i ol

Exons

—e W@
L e aa D

—= = mOn
Hend = L
B 3"\1
| bodo

2
!

o

B SINEs = Elementos curtos intercalados S

Alus = uma classe de retrotransposons que
nao estao relacionados aos retrovirus. 5% do
genoma e com cerca de 200 nucleotideos.

I ﬂa;
B

P PR e R D) G ]
o IR LA LINEs
00 ]
> >

—i (O

&l

TR =

—_ —

LINEs = Longos elementos intercalares de
mamifel SSRs = seqléncias repetidas ) 5

O 9]
= -
]

o(vD) B
(v2)

=
Q
(9]
5

D354496 ] D3S54497



Figura 7.14. — Arvore filogeneticareticulada ——
representando possiveis eventos de Anbrals P
transferéncia horizontal entre os trés !

)
.\\; a ’ w )
dominios. (Adaptado de: DOOLITTLE et al., 1990). "w ] ’ /
BACTERIA ARCHALA
Otk boctera Crancbaciera : Aw
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7.3.3 Variacao Genética Cromossomica
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Figura 7.15 — A duplicacdo do genoma pode levar a um estado

tetraploide transitorio,

antes que a divergéncia cromossOmica

restaure a diploidia. (Adaptado de: STRACHAM; READ, 2002).
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Figura. 7.17 — Os padrQes de

-
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bandeamento do cromossomo

Pz

2 humano (H) sédo muito

SRR

semelhantes aos ortdlogos

correspondentes em chimpanzé

MIERERrrs

(C), gorila (G) e orangotango

(O). O cromossomo 2 humano

'
b

5

parece ter evoluido por fuséo de

=

R
A hetalidefs

dois cromossomos de primata
primitivo (ponto de fusédo em
2013), deixando vestigios de
telomeros e um centromero
vestigial no braco longo.
(Adaptado de: STRACHAN,;
READ, 2005).
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CAMUNDONGO HUMANO
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= RESTRINGE-SE A REGIOES SUBCROMOSSOMICAS,
COM EXCECAO DO CROMOSSOMO X.

DA REGIAO CODIFICADORA, COM 70 A 90%;
DA REGIAO NAO-CODIFICADORA, FREQUENTEMENTE DIFERENTES.




Figura 7.18. Duplicacao de parte de um cromossomo, muitas
vezes devido a crossing-over desigual. A tétrade, a esquerda, e
mal pareada durante a sinapse. Um unico crossing-over entre as
cromatides 2 e 3 resulta em regidoes cromossOmicas deletadas
(cromossomo 2) e duplicadas (cromossomo 3).

Fonte: KLUG et al., 2010.



Figura 7.16 — A conservacao da organizacao e dos padrdes de expressao dos grupamentos
de genes Hox. Parte superior: em Drosophila adulta sdo apresentadas as estruturas
formadas a partir de genes Hox, em cores correspondentes. Parte central: a reconstituicao
do grupamento Hox do ancestral comum a todos os organismos bilaterais consiste

em sete genes. Parte inferior: a ordem e padrao de expressao dos quatro grupamentos

dos genes Hox em um embrido humano inicial. Os retangulos agrupam os genes que

possuem homeoboxes claramente relacionados (genes ortélogos).
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Figura 7.19 — Esquema de uma meiose com
ocorréncia de recombinacao.

(Adaptado de: <http://viagem-dois.blogspot.com/2009/11/as-
voltas-com-as-aulas-5.nhtml|> Acesso em 20/10/2010).
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ANEXOS EXPLICATIVOS



Gene

Exon - constiiute the mEMA
and fransiation into protein

Intron - Intérvening saguancea




ESTRUTURA DE UM GENE EUCARIOTO TIPICO

"A montante’ "A jusante”

Inicio da Exons (sequéncias codificadoras)
transcri¢ao - Godon finalizador
\ / |\ \ v
— T — B —
Promotor
|Ax Codon \ ' / f

iniciador Introns Sinal de
(sequencias Intercalares) poliadenilagao

Regiao 5" nao
raduzida Regiao 3
nao traduzida

Sentido da transcrcao
—




ESTRUTURA DE UM GENE HUMANO TIPICO

EXEMPLOS:

Betaglobina

Fator VIIl
1 2-0 . 15-22 23-25 26

amms it ——
0 150 200kb
I | |

TATA'




