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O que sao fenotipos complexos?
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Por que estudar variacao em biologia?

Quais as origens de variacao fenotipica e genética?
Como a variacao ¢ organizada e representada em populagoes?

Quais sdo as consequéncias evolutivas de como a variagao ¢

organizada nas populagoes?



A CENTRAL CONCEPT IN BIOLOGY
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Breeds of Pig
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Darwin e Variacao

Darwin via variacao como aleatoria, sem direcionalidade em
relacao a adaptacao, e isso permitiu a ele formular uma teoria
gue pode posteriormente ser traduzida em uma linguagem da

genética e de mutacao.
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Darwin e Variacao

“Great as are the differences
between the breeds of
pigeons (variacao ENTRE
grupos), I am fully
convinced that all are
descended from the rock
pigeon (variagao DENTRO
de grupos), Columbia livia.”




Darwin e Heranca: Mistura
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Heranca por mistura torna hereditariedade e variacao antagonistas.



Adicoes de estagios de desenvolvimento
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Wallace e Variacao

“I find as a general rule that the constancy of species 1s 1n an
inverse ratio to their range. (...) When they extend to many 1slands,
considerable variability appears; and when they have an extensive
range over a large part of the Archipelago, the amount of unstable
variation 1s very large”.

wallace-online.org



Wallace e Variacao: Pensamento populacional
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Darwin: individuos unicos tendo a variacao favorecida por
selecao em uma populacao

Wallace: todas as populacdoes possuem uma gama de variacao
e se parte dessa variacao é favorecida por selecao, varios
individuos serao selecionados.

Diferencas individuais espalhadas na populacao ¢ uma
caracteristica tipica de populacdes naturais.



Origem de Varia¢ao: Uso e desuso

Diagram showing elongation of neck in giraffe according to Lamarck.

Lamarck: transformismo — uso e desuso € um mecanismo que
permitia gerar variacao ilimitada, a ponto de produzir novas
formas que poderiam ser classificadas como novas espécies.



YEAH, APPARENTLY
MY PARENTS DIDN'T
STRIVE HARD ENOUGH
FOR THOSE UPPER
CANOPY LEAVES.
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Saltacionismo:
mutacoes drasticas

Apenas mudangas grandes
em individuos poderiam
estabelecer uma nova
forma




Bateson ¢ Origem de Variacao (1890)




Bateson e Origem de
Variacgao (1890)

Viés de estudo de
caracteres descontinuos
(ex: contagem de pétalas)
— mudancas em numero de
elementos — repeticao no
desenvolvimento

MATERIALS FOR
THE STUDY
OF VARIATION

IREATED WITH ESPECIAL
REGARD TO DISCONTINUITY
IN THE ORIGIN OF SPECIES

WILLIAM BATESON




De Vries and Origin
of Variation (1894)

Coined the term
‘mutation’ and thought
that drastic mutations

could lead to new species
in a single generation.
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X chromosome with X chromosome with
white-eye gene red-eye gene

T,H. Morgan e Y chromosome
Origem de Variagio ~\3&/
(1903)
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‘Saltacionista Mor’:
selecao e adaptacao nao
eram importantes para
evolucao.




X chromosome with X chromosome with

Y chromiosome white-eye gene red-eye gene

T.H. Morgan ¢
Origem de Variacao

Parents

X

X-linked inheritance of

eye color 1n Drosophila:

mutation and genes are
in chromosomes

3

Direcao da mudanca €
determinada somente
pela mutagao



Weisman e Origem de Variagio E
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Sem feedback entre desenvolvimento € o plasma germinativo
Hereditariedade ¢ separada de desenvolvimento embriologico

Determinantes de variacao persistem na populacao
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(Galton e os Biometricistas
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Figure 16.6

Tobin/Dusheck, Asking About Life, 2/e

Inicio do uso de estatistica para estudar variagao herdavel

‘Lei1 da herancga’: regressao a media parental
(tendéncia a manter a média parental)



Genetica Quantitativa

Semelhanca fenotipica por parentesco entre
pais ¢ prole revelam variacao herdavel de
caracteres de distribuicao continua
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Microevolucao: selecao mudando a meédia

populacional
_Limiar de selecao
Prole . Equacgdo do Criador
- =- (Breeder’s Equation)
P Lush 1937
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Weldon e Selecao em variagcao em populacoes
naturais
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" Such selection is, of course, indirect,' that 1s to say, the life or
death of the individual 1s determined in each case by the value
of a (probably large) number of correlated characters, of which
the length of the peripheral radius is only one."



P (parental) Cross-

Re de SCOVery O f generation fertilize
Mendelian Genetics
( 1 900) F1 generation Self-fertilize

| White
I
1 - 2 - 1
True-breeding Not-true-breeding True-breeding
dominant dominant recessive

! ! !

F3 generation

28 0@ @
e @9 0




Discontinous variation and

F1 generation F, generation



Percentage individuals
in each depth class

Biometricians X Mendelians or
Selectionists X Mutationists
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Fisher e Multiplos loc1 de efeito pequeno
(1930)
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Fisher e Multiplos loc1 de efeito pequeno
(1930)

Efeitos fenotipicos de larga escala sao produzidos
pela soma de multiplos loci de pequeno efeito,
efeitos estes tao pequenos que s6 podem ser
estudados pelo seu efeito estatistico na meédia
fenotipica populacional.

POPULACAO = POOL DE VARIACAO GENETICA
(recombinacdao, mutacao e selecao)



Teorema fundamental de Selecao Natural
de Fisher

“The rate of increase in fitness of any
organism at any time 1s equal to 1ts genetic

variance in fitness at that time’

“The rate of increase 1n fitness of any species
1s equal to 1ts genetic variance in fitness’



Haldane e Selecao em mariposas
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Haldane and Natural Selection
on discrete variation

Percent of Moths on Dark Trees (5 Years)
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EVOLUTION IN MENDELIAN POPULATIONS
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Wright ¢ Evolu¢dao em demes

Evolucao ocorre mais prontamente em
subpopulacoes (demes) parcialmente 1soladas
geograficamente dentro de uma mesma especie.

Novas combinag¢des vantajosas de loci produzidas em
uma subpopulac¢ao se espalhariam gradualmente a outras
subpopulacoes, afetando a espécie como um todo.



Wright e Epistasia

Selection
usually
pushes

populations
to the top

Fitness




Dobzhansky e Origem Genética de Espécies

"Nothing in Biology Makes Sense Except in the Light of Evolution."
(1973)
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Dobzhansky e Manutencio de Variacao Genética

"It is the adaptive level of individuals heterozygous for various chromosomes which is
most important.” (1942)

Se pressoes seletivas reduzem variacao, entao como existe tanta
variagao nas populac¢des naturais?

Hipotese balanceadora de estrutura populacional:
Populacdo € uma reserva de variacao genetica na qual muitos
genes ‘neutros’/deleteérios sao mantidos em baixa frequeéncia.

¢

Vantagem do heterozigoto mantida por selecao balanceadora
(selecao dependente de frequéncia)



Ernst Mayr

‘As natural selection is active at all
periods, it would seem that
evolutionary change depends more
on the availability of variation than
that of selection’

Theodosius Dobzhansky

Life is self-reproduction of complexly
organized units from simple materials drawn
from the environment. Heredity is implicit in

self-reproduction. But absolutely accurate
self-reproduction would make heritable
variation, and hence evolution, impossible.
The ultimate source of evolution must be the
occasional breakdowns of heredity.



Mutac¢oes de grande efeito sao raras € em
geral deletérias
(A}
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Mutag¢des sao majoritariamente (pouco) deletérias e
mutacdes vantajosas sao muito raras.



Fatores que aumentam muta¢ao ¢ recombinagao

Condig0es estressantes produzem variabilidade em populagoes
que pode ser substrato para a sele¢do natural

ESTRESSE

~

Aumento de taxas de Aumento de taxas de
mutacao recombinacio




Resposta a estresse: via SOS e danos ao DNA

DNA

damage
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genes RecA
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leavage of LexA controlled opening binding
SOS promoter region

—

Expression of LexA controlled genes: can include
integrases, transposons and conjugation related factors

Ativacgao de vias de reparo de DNA (polimerases):
aumento de mutacao e recombinacao



Variacao Genetica e Desenvolvimento

Dois processos moldam a variagdo em um organismo em
desenvolvimento:

1. Estabilidade do desenvolvimento — mecanismos que
mantém o fenotipo constante apesar de perturbacgoes
minimas do desenvolvimento.

2. Canalizacao — reducao de sensibilidade a variacio alélica
¢ variacdo ambiental.

QUESTAO CENTRAL:
Processos de estabilidade do desenvolvimento e canalizacao sao
controlados pelos mesmos genes?



Waddington and the Epigenetic Landscape
(1942)
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Canalized developmental pathways
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‘... each developmental pathway depends on the

f a certain set of genes.’
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The Strategy of Genes, 1957



Capacitores: Mudanca do grau de canalizagao

Tabia 1 | The main H3P chaperone families
Chaparona Binding topology

HSP100 o h
[l <&

o =8

HEP7D "-Di]
HSPED (GrobL, TR

o %
cumal HEPs

%

Actian
Cesapregales

SUpparts nearty mabure
corformations; sionsl
rarsducers

BEinds liraar polypapticka for
falding; Iensiocition assambly
ot rnitproten Complasas

Foids rroiten globue
profters or damars

Prenvenits agoregation,
parmcidaty dunng haa
shock

“...chaperones also provide a plausible molecular mechanism
for regulating the capacity of populations and lineages for
evolutionary adaptation to changing environments —

EVOLVABILITY”.

Suzanne Rutherford 2003



Capacitores: Entre genotipos e fenotipos

Falha na funcao das chaperonas

!

Alteracao na expressao de variacao fenotipica SEM a
alteracao de genotipos

/

VARIABILIDADE: SELETIVIDADE-
Variacao fenotipica
vinda de mutacoes

que nao se
expressavam

Variacao funcionalmente
adaptativa, sem
correlacdes negativas na
aptidao



Mapa Genotipo-
Fenotipo
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Lewontin 1974



Mapa Genotipo-Fenotipo modular
Wagner 1996

G1 G2 G3 G4 GS G6

Modularidade aumentando a ‘seletividade’
Variacao funcionalmente adaptativa, sem correlagoes
negativas na aptidao



Regulacao da variacao em fenotipos
complexos

Developmental mapping

Phenotypic traits

f Genetic effects

f Environmental
effects

f Developmental

/ ' pathways
. . . . . . Environmental

factors
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