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Introducao

Conceito: Mutacao é uma alteragdao, natural ou induzida por algum agente
mutagénico, que ocorre no genoma (material genético do organismo ou virus). Ela

pode ocorrer tanto em células somaticas como em células germinativas, podendo,
assim, ser herdada.

Assim, um organismo mutante é aquele cujo fenotipo alterado é
causado por uma possivel mutacao.




Importancia da Mutacao

Fonte de variabilidade genética, matéria prima para a evolucao;

Sem a mutacao nao existiriam tantos alelos, e os organismos nao seriam capazes de
se adaptar as mudancas ambientais que ocorrem ao longo do tempo.




Como surgem as mutagoes ?

Mutacoes espontaneas -> o organismo nao foi submetido a nenhum tratamento
especial;

Mutacoes induzidas -> exposicao do organismo a agentes mutagénicos.




Mutacgoes Espontaneas

= Resultam de erros na replicacao do DNA;

" Podem ser causadas por agentes mutagénicos presentes no ambiente
(radiacOes naturais) ou pela acao de compostos quimicos;

= S30 raras e variam de gene para gene e de organismo para organismo.



Mutac¢oes Induzidas

Alteracoes no DNA causadas por agentes mutagénicos, tais como radiacoes
ionizantes ou nao ionizantes e por varios agentes quimicos;

Recomendadas quando novos caracteres sao desejados num programa de
melhoramento e dificilmente ocorrem em populacdes naturais;

Visa também aumentar a variabilidade genética em populacoes ja estabelecidas.



Tipos de mutacgoes

Mutacao génica ou mutacao de PONTO: alteracdes ocorrem nos genes da molécula de
DNA, resultando no aparecimento de um novo alelo;

Mutacao cromossomica: alteracoes que alteram de maneira visivel (ao
microscopio), o numero ou a estrutura dos cromossomos.




Mutacao Génica ou Mutagao de Ponto

Alteracdes na sequéncia de nucleotideos, que alteram a sequéncia de aminoacidos na
cadeia polipeptidica, levando a uma alteracao fenotipica

(Obs: mas nem sempre, pois existem as mutacdes neutras, sem efeito algum no
fenotipo)

Tipos de alteracoes: adicao, delecao e substituicao de bases.



Adicao e Delecao

DNA: AGA TGACGG TTT GCA
RNA: UCUACU GCCAAACGU

Proteina: ser — tre — ala —lis - arg

Adicado de uma Timina (T)
DNA: AGTATGACG GTTTGCA
RNA: UCAUAC UGC CAAACG U

Proteina: ser —tir —cis — gln —tre

Delec&o de uma Timina (T)

DNA: AGAXGACGG TTT GCA (original)
DNA: AGA GAC GGT TTG CA

RNA: UCU CUG CCAAAC GU

Proteina: ser — leu — pro —asn




Substituicao
Substituicoes de base: mutacdes nas quais um par de base substitui outro;
Pode ser:
Transicao: substituicao de uma base por outra da mesma categoria quimica
Purina substituida por purina (A = Gou G = A)
Pirimidina substituida por pirimidina (C=> Tou T = ()

Transversao: substituicao de uma base por outra de categoria quimica diferente
(purina por pirimidina e vice e versa);



Substituicao

Mutacao silenciosa: a substituicao de bases nao altera a sequéncia de aminoacidos na cadeia
polipeptidica

Ex: DNA: AGC - AGG
RNA: UCG - UCC
Prot.: Serina — Serina

Mutac¢ao de sentido errado: a substituicao altera um aminoacido na cadeia polipeptidica

Ex: DNA: AGC - AAC
RNA: UCG - UUG
Prot.: Serina — Leucina

Mutacao sem sentido: causa o aparecimento de um cdédon de terminacao no mRNA, impedindo a
sintese completa da cadeia polipeptidica

DNA: AGC - ATC
RNA: UCG - UAG
Prot.: Serina — Codon de terminacao

Ex:
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Mutacao Cromossomica

Mutagoes cromossomicas -> ocorrem ao nivel do cromossomo

Mutag¢des numeéricas
(aberracdes numéricas) -> variacdes no numero de cromossomos;

Mutagoes estruturais
(aberracoes estruturais) -> variacoes na estrutura dos cromossomos




Mutacao Cromossomica

1. Numéricas: envolvem alteragdes no nimero cromossomico;

Euploidias: sao alteracdes numeéricas que se caracterizam pelo aumento ou
diminuicao de todo um conjunto cromossdmico, ou seja, todo o genoma do individuo
(n, 3n, 4n, 5n, etc.);

Aneuploidias: sao alteracdes no numero de cromossomos que se caracterizam pela
perda ou ganho de um ou mais cromossomos do genoma. Elas sao as anomalias
cromossomicas mais frequentemente observadas.



Mutacao Cromossomica

Aneuploidias:

X1X XX XX XX XX

2 3 a 5

XX XX XX XX XX XX XX
6 7 8 9 10 11 12

XX XX XX XX Xx XX
13 14 15 16 17 18
X X XX XXX XX XX

19 20 21 22 \y

O cariétipo acima mostra a presenca de um cromossomo 21 extra




Mutacao Cromossomica

Aneuploidias: Monossomia (222 - 1) — X0

Sindrome de Turner

Baixa estatura
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Implantacao faciais marcantes
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Griffiths ef al (2002)



Mutacao Cromossomica

Aneuploidias:

Dissomia do X

Sindrome de Klinefelter - XXY
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Mutacao Cromossomica

As mutacdes numeéricas (euploidias) sao também denominadas de poliploidias.

-> importantes para a agricultura (60% das plantas cultivadas tem origem
polipldide).

-> maior numero de cromossomos e, em geral, frutos, folhas e raizes maiores,
aumentando assim a produtividade.
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Mutacao Cromossomica

|Uvas dipléides (esquerda) e tetrapléides (direita).




Euploidias

Autopoliploidia

Alopoliploidia



Autopoliploidia

Autopoliploidia: individuos com 3 ou mais genomas idénticos
GenomaAA (2n) triplica-se, AA (3n)
Ex: banana
Diferentes niveis de ploidia podem ser selecionados. EX:

n — haploide (A)

2n — diploide (AA)

3n — tripldide (AAA)

4n — tetrapldide (AAAA)
6n — hexaploide (AAAAAA), etc...




TriplGides (3n) Autopoliploidia

Exemplo: melancia sem semente

Cruzamento de plantas dipldides (2n) com tetraploides (4n), e producéo de
sementes triploides (3n) inviaveis

Mais saborosa e com mais polpa

Problema: quantidade de mao-de-obra para fazer os cruzamentos entre as
plantas 2n e 4n




Tetrapldides (4n) Autopoliploidia

Frequentemente se originam a partir de uma duplicagao de dipldides (2n);

Aparecem com maior freqliéncia na natureza;

Orquideas: flores de maior tamanho, intensificacao do colorido e durabilidade das flores,
além de maior resisténcia a doencas;

Rosas tetrapldides: folhas e flores bem maiores (gigantismo);

Tomate tetraploide: mais rico em vitamina C.




Tetrapldides (4n) AUtopO“pIOidia

Gramineas forrageiras (braquiarias, coloniao, jaragua, etc...) produzem mais massa
(forragem) verde que as plantas diploides

Seringueira autotetraploide produz mais borracha que a dipldide, pois apresenta maior
crescimento e diametro dos vasos laticiferos. Foi inicialmente desenvolvida no IAC




Octaploides (8n) Autopoliploidia

Autooctaploide
Café

Coffea arabica = C. canephora x C. engenioides



Octaploides (8n)
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Disponivel em: https://medium.com/plant-cell-extracts/up-sizing-the-tale-of-the-
polyploid-giants-508f9f7db (Figuras Adaptadas) Acesso em: jan. 2020.



Alopoliploidia

Alopoliploidia: individuo com no minimo 2 genomas diferentes

Uma espécie nova é formada pela uniao de 2 genomas distintos

G. herbaceum e G. arboreum (diploides) =Velho Mundo
(genoma AA)

G. barbadense e G. hirsutum (alotetrapldides) = Novo Mundo
Sao alotetrapldides, 2n=4x=52 (AADD)



Alopoliploidia

Novo Mundo

8 G. arboreum

§G. herbaceum

Gossypium barbadense L.

G. barbadense G. hirsutum

2n =52 (genoma AADD) 2n = 26 (genomaAA)



Mutacao Cromossomica

2. Estrutural: Afetam a estrutura dos cromossomos, ou seja, 0
numero ou o arranjo dos genes nos Cromossomos.

a) Deficiéncia ou deleg¢ao: é a perda de uma porcao do
cromossomo, resultando na falta de um ou mais genes

Delated aren

Belore After
deletion deletion




Mutacao Cromossomica

b) é o produto da presenca de uma porcao extra de cromossomo, resultando na
repeticao de um ou mais genes




c) Inversao: ocorre quando, num determinado segmento de cromossomo, houver
duas fraturas, seguidas da subsequente soldadura do fragmento mediano, agora
colocado em posicao invertida
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Mutacao Cromossomica

d) Translocagao: ocorre quando dois cromossomos nao-homodlogos quebram
simultaneamente e trocam segmentos;

Trarslocacdo simples
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Mutac¢oes Somaticas e Germinativas

Mutacoes podem ocorrer em qualquer célula e em qualquer estagio no ciclo celular.
Portanto, podem ocorrer em células somaticas e em células germinativas.



Mutac¢oes Somaticas

Aquela que ocorre em genes de células somaticas.
Portanto, permanece restrita ao individuo que a porta,
nao sendo transmitida aos descendentes através dos
gametas; Também chamada de Mutag¢do Adquirida.

O que e cancer?

ANCA

Sao a causa mais comum de cancer e resultam de danos

acumulados no DNA ao longo da vida, nas células
somaticas

cspermatozode
Qvdcito
| Feto
‘
F - Normal
Todas as células Fatores ambientais
tem o DNA norma Lade
Mutagao
— Somatica
Tumor
wanoradice

Gametas sem mutagao




Mutacoes Germinativas

Se a mutacao ocorre em células germinativas (reprodutivas), ou em tecidos que
darao origem a estas células, ela podera ser transmitida as geracoes seguintes

(mutacao germinativa); E
-
Mutagao @

Germitativa 5
Espearmatozoice

BRCA1 mutado Ovéeito

Metade dos gametas tem a mutagao



Leitura recomendada

GRIFFITHS, A.J.F.; WESSLER, S.R..; LEWONTIN, R.C.; CARROLL, S.B. 2008. Cap 15
(Mutacao) e Cap 16 (Alteracdes cromossOmicas em larga escala).



