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O mapa genótipo-fenótipo

Arquitetura genética

• Como os organismos expressam a informação 
codificada no genoma? 

• Como os fenótipos são formados a partir 
dessa informação? 

• Quais variantes genéticas são responsáveis 
pela variação fenotípico que observamos em 
populações naturais? 

• Quanto da variação é genética e quanto da 
variação é ambiental?

Genótipos

Fenótipos
• Peso, altura, comprimentos, … 
• Probabilidade de desenvolver 

doença, severidade de doença, … 
• ….



Genes não “fazem” nada

• Um gene não faz um fenótipo ficar maior 
ou menor 

• As variantes genéticas, os alelos em um 
locus, são responsáveis pelas diferenças 
entre indivíduos, quando essa diferença é 
genética  

• Fenótipos são sempre o resultado de 
interações entre o genótipo e o ambiente

Keller, E. F. The Mirage of a Space between Nature and Nurture. (Duke University Press, 2010).
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Herança mendeliana e 
caracteres contínuos



Caracteres mendelianos 
e continuos

• A diferença entre caracteres contínuos 
e mendelianos é apenas uma de 
escala. 

• Quando as médias das categorias 
genotípicas são distantes o suficiente, 
interpretamos o carácter como 
mendeliano. 

• Quando a variância ambiental de 
cada genótipo se sobrepõe, temos um 
caráter contínuo.



Mais loci, mais variação contínua



Ligando genótipo ao fenótipo

Dos alelos para os caracteres complexos

• Para estudar a evolução de caracteres 
complexos, precisamos ligar a herança 
mendeliana aos fenótipos 

• Fisher (1930) propôs que essa ligação fosse 
feita por meio do efeito médio de um alelo 

• O foco em alelos é importante porque os 
pais transmitem alelos para os filhos, não 
genótipos

Ronald Fisher (1890–1962)

αB = q[a + d(q − p)]



Contribuições com a variância

• Cada alelo contribui com uma porção da 
variação genética 

• Com um único locus, essa contribuição pode ser 
sub-dividida: 

• variância aditiva 

• variância de dominância

Va ≡

Vd ≡



A soma de todos os efeitos médios que um indivíduo carrega

Valor de acasalamento

♀ Amostra da população♂



A soma de todos os efeitos médios que um indivíduo carrega

Valor de acasalamento

♂ ♀ Amostra da população

Distribuição de descendentes

Metade do 
Valor de 

acasalamento



Uma aproximação da covariância entre pais e filhos

Variância genética aditiva

• A variância genética dos valores de 
acasalamento é a Variância 
Genética Aditiva 

• A variância genética aditiva captura a 
porção da variação genética que é 
herdável 

• Somente variação herdável contribui 
com a similaridade entre pais e 
filhos e com o processo evolutivo



Modelo animal

yi ∼ Normal(μi, σR)
μi = α0 + αi

α ∼ MVNormal(0, σG × A)
σG, σR ∼ Exponential(1)

Wilson, A. J. et al. An ecologist’s guide to the animal model. J. Anim. Ecol. 79, 13–26 (2010)
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Mesma coisa para modelos 
filogenéticos!



Origens da Covariação



Integração e Modularidade



Caracteres Fenotípicos Caracteres Fenotípicos

Pleiotropia Desequilibrio 
de ligação

Pleiotropia: Uma variante 
afeta mais de um fenótipo.

Desequilíbrio de ligação: Variantes 
com efeitos em fenótipos diferentes se 
encontram estatisticamente associadas 
em uma população.



Parecida com a variância, mas multi-dimensional

Covariância aditiva

Gij =
K

∑
k=1

2pkqkαk(i)αk( j) +
K

∑
k=1

K

∑
x=1

[2λkxαk(i)αx( j)]k≠x

αk =
αk(1)

⋮
αk(t)

=
ak(1) + dk(1)(qk−pk)

⋮
ak(t) + dk(t)(qk−pk)
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Arquitetura genética e covariação



Arquitetura genética e covariação
Dentro do 
Módulo 1

Dentro do 
Módulo 2

Entre 
Módulos



Desenvolvimento

Snell-Rood, E. C. & Ehlman, S. M. Developing the genotype-to-phenotype relationship in evolutionary theory: A primer of developmental features. Evol. Dev. (2023) doi:10.1111/ede.12434. 
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Desenvolvimento estrutura todos os efeitos
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