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Trés perguntas sobre genomas

1. Porque genomas de diferentes espéecies
variam em tamanho e complexidade?

2. Porque algumas regioes do genomas
sao mais variaveis do que outras?




Propriedades de genomas em
funcao do seu tamanho



Sintese: genomas variam em
tamanho e complexidade
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Como explicar a grande variacao
no tamanho de genomas?

Teoria adaptativa

genomas maiores resultam em celulas
maiores, que contribuem para maior
complexidade.

Teoria “genes egoistas”

0s genomas ficaram maiores a medida que
houve expansao de elementos transponiveis.



Custo energético de possuir
Introns



Nature Yoi. 284 17 Aprid 1980

~ Selfish DNA: the ultimate parasite

L. E. Orgel & F. H. C. Crick

The Saik Insntute, 10010 N, Tnrrey Pines Road, 1.a Jolla, California 92037

The DNA of higher organisms usually falls into rwo classes, one specific and the other comparatively
nonspecific. It seems plausible that most of the latter originated by the spreading of sequences which had

litle or no effect on the phenorvpe. We examine this idea from the point of view of the natural selection of

preferred replicators within the genome.

Ha boas evidéncias de que elementos "egoistas"sao deletérios:
causam doencas, sao fardo na replicacao




Elementos transponives em
diferentes genomas

LTR 8,1 1,5
(retrotranposon)

Total 44,4 3,1



Tamanho populacional e
tamanho genomico
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Silent-sile diversity {7}

Genomas sao maiores em especies com tamanhos
populacionais menores



O modelo populacional para
evolucao da complexidade
genomica

Insercao de introns, duplicagdes de genes,
proliferacdo de elementos transponiveis estao
constantemente ocorrendo

}

Em populagbes pequenas, esses evento deleterios se
comportam como se fossem neutros (deriva
predomina) e podem se fixar

Gera-se complexidade gendémica que pode,
posteriormente, ser cooptada para novas funcdes




THE ORIGINS
OF GENOME
ARCHITECTURE
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Michael Lynch

Michael Lynch, 2007

“Muitas das caracteristicas dos genomas de organismos
multicelulares nao surgiram como resposta direta a
selecao para novos tipos celulares e funcdes mas
foram consequéncias indiretas dos tamanhos
populacionais reduzidos que acompanharam o
aumento no tamanho de organismos”




Consequéncias do aumento da
complexidade genomica

Elementos transponiveis (TE) sdo "domesticados”
— ex. RAG1 e RAG2 derivam de transposons

TEs embaralham exons ao pular

Proliferacao de introns permite splicing alternativo

Conclusao: ha males que vem para bem...




Trés perguntas sobre genomas

1. Porque genomas de diferentes espéecies
variam em tamanho e complexidade?

2. Porque algumas regioes do genomas
sao mais variaveis do que outras?
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Carona genetica



Como a carona molda a
diversidade genética?

© mutacéo vantajosa B mutacdes deletéiras

l Selecao Selecao
positiva negativa



Como a carona molda a
diversidade genética?

Carona genetica Selecao de fundo

© mutacéo vantajosa B mutacdes deletéiras

Selecao Selecao
positiva negativa

TRENDS in Genefic:



Carona genetica e selecao de
fundo

Carona genética: aumento de frequéncia
alelo neutro que se encontra associado a
um alelo vantajoso de outro locus.

Selecao de fundo: eliminacao de mutacoes
deletérias numa regiao do genoma; pode
explicar baixos niveis de variagao neutra.



A distribuicao da diversidade pelo
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Begun e Aquadro, 1992



Variacao e recombinacao em
humanos

Polimorfismo e recombinacdo em humanos
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Cai et al., 2009



Mais variacao longe de genes:
evidéncia de selecao de fundo
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Principais pontos da aula

Deriva para contribuir para complexidade
gendmica

Carona e selecao de fundo podem moldar
variabilidade gen6mica (diminuindo variagao
na vizinhanca do sitio selecionado)




