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lquiriram outras ca

Os elementos transpo-
niveis sio segmentos
gendmicos méveis cujas alte-
racoes podem ser transferi-
das para as futuras geragdes,
constituindo uma rica fonte
de variagio genética. Eles sio
responsaveis pela ocorréncia
de mutagbes em virios ge-
nes, muitas delas envolvidas
com a domestica¢io de diver-
sas plantas. Na videira (Vi-
tis vinifera L.), as principais
caracteristicas da sindrome
da domesticacao incluem
o surgimento do hermafro-
ditismo, o aumento do teor
de agticar e a varia¢io da cor
das bagas. De acordo com tais
caracteristicas é apresentada
uma caracterizagio do retro-
transposon Gretl, elemento
que altera a expressio de um

dos genes responsiveis pela

coloracio das bagas em uva,
chamado MybA. Também
serd discutido o papel dos ele-
mentos transponiveis na am-
pliacio da diversidade gené-
tica e fenotipica, importantes
para os processos de domesti-
cac¢io e evolugio das plantas.
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Expressdo Fenotipica

- Refere-se as propriedades
fisicas observaveis em um
organismo; estas incluem a
aparéncia, o desenvolvimento e
comportamento do organismo;
Fendtipo.

Recombinacdo - Processo

pelo qual fragmentos do DNA

sdo clivados e rearranjados para
produzir novas combinagdes
genéticas. Este processo cria
diversidade genética relativa
aos cromossomos, que refletem
diferengas nas sequéncias de
DNA de diferentes organismos.

Variabilidade genética

- Diferencas genéticas que
ocorrem naturalmente entre
organismos da mesma espécie.

Fluxo Génico - O movimento
de alelos entre populacdes
previamente separadas
causadas por acasalamento.

AS MUTACOES EA
DOMESTICACAO DE PLANTAS

Apesar da existéncia de centenas de espécies de plantas que
podem ser utilizadas para a alimentagio humana, a civilizagio
moderna depende de apenas algumas dessas espécies para a
nutri¢io. Durante milhares de anos, muitas dessas plantas pas-
saram por um processo de selecao artificial nio intencional

Selecado artificial - Uso de

[ metodologias e estratégias para
melhoramento genético por
meio da selecdo de organismos
com caracteristicas desejaveis
para se reproduzir; reproducdo
seletiva para testar a variacao
genética e covariagao em uma
populacdo.

que transformou, na maioria dos casos, ancestrais selvagens em
descendentes domesticados de alto rendimento e adaptados as
necessidades humanas. A expressao fenotipica dessas espé-

cies é controlada por genes que, apesar de serem estéveis, estio
sujeitos a mudangas que permanecem no genoma por falhas
nos sistemas de reparo durante a replicagio do material genéti-
co, conhecidas como mutacdes.

_Mutacoes genéticas
- Mudangas em diferentes
escalas de uma sequéncia de
acidos nucléicos. As mutacoes
incluem desde mudancas
pequenas, como a substituicao
de um dnico nucleotideo

Por meio da reprodugio dos organismos, os genes, mutantes
ou nio, podem recombinar, dando origem 2 variabilidade

genética. A variabilidade é a matéria prima para a selecio, seja

fluxo génico determinam quais as combinagdes de genes se-
rio propagadas as populacdes das diferentes espécies ao longo
do tempo na natureza.

Estudos indicam que existiu um periodo em que a espécie hu-
mana realizou uma pressio de selecio nas primeiras plantas
que foram cultivadas em funcio de caracteristicas mais atrati-

vas. Ao surgir um fendtipo de interesse, resultante de mutagio,
o homem selecionava, guardava as sementes e posteriormente
propagava aquele material, utilizando os demais (aqueles que
nio possufam o fendtipo de interesse) apenas para sua alimen-
tagio. Nesse caso, de maneira artificial, foi o0 homem e nio a
natureza o agente da sele¢io, marcando o inicio da domestica-
¢io das espécies.

Muitos cientistas acreditam que as mutagdes que ocorrem em
regides reguladoras de genes estio diretamente relacionadas as
mudangas fenotipicas que contribuiram para a domesticagio e
diversificagdo em diversas espécies de plantas. Essas mutagoes
podem ter origem por diversos eventos, tais como duplicagdes
no genoma, insercdes e delecdes de bases, polimorfismos de
um tinico nucleotideo (SNP), inser¢des de elementos transpo-
niveis ou rearranjos cromossdmicos em grande escala.

O QUE SAO ELEMENTOS
TRANSPONIVEIS?

Os elementos transponiveis (Transposable Elements - TEs) sao
fragmentos de DNA que tém a capacidade de se mover e ser
inserido em novas posi¢cdes do genoma, muitas vezes fazen-
do cbpias de si mesmo durante esse processo. Quando ativos,
devido 4 sua mobilidade e capacidade de auto replicacao,
os TEs tornam-se abundantes, compondo a maior porgio de
DNA repetitivo em diversos genomas e sendo responséveis

e os demais fatores evolutivos como a deriva genética e o

em uma sequéncia de DNA,
até mudancas maiores como
alteracdes na estrutura e
namero de cromossomos.

[ ela natural ou artificial. O balanco entre a selecdo natural  Selecdo natural -

Mecanismo evolutivo, proposto
por Charles Darwin. Em razdo
dos recursos limitados no
ambiente, os organismos com
caracteristicas hereditarias que
favorecam a sobrevivéncia e
reproducdo tendem a deixar
mais descendentes do que os
demais, o que faz com que
essas caracteristicas aumentem
em frequéncia ao longo das
geragoes.

| Deriva Genética -
Flutuagoes aleatdrias no
ndmero de variantes genéticas
em uma populacdo. A deriva
genética ocorre quando a
ocorréncia de formas variantes
do gene, chamadas de alelos,
aumentam e diminuem por
acaso ao longo do tempo. Essas
variagoes na presenca de alelos
sdao medidas como alteracoes
nas frequéncias alélicas.

Auto replicacao - Processo
pelo qual uma molécula de
DNA de fita dupla é copiada
para produzir duas moléculas de
DNA idénticas.
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Transposase - E uma

por parte da variabilidade genética observada
nos genomas de plantas.

Os elementos transponiveis da classe II,
também conhecidos como transposons de

enzima codificada por um
gene presente em elementos
transponiveis da classe Il

e que catalisa a reacao de
transposicao, movimento do
elemento para outra parte do
genoma, por um mecanismo de
corte e colagem.

Excisar - Cortar ou extrair.

Os TEs foram primeiramente descritos por
Barbara McClintock em meados de 1940,
durante estudos sobre quebras cromossdmi-
cas em milho, que renderam a ela o prémio
Nobel de Fisiologia em 1983. Na época de
sua descoberta, os TEs foram nomeados ‘ele-
mentos controladores’, por estarem relacio-
nados a alteragdes na expressio de genes que
estivessem préximos aos locais de insercio
dos mesmos. Hoje, sabe-se que eles podem
constituir até 80% do DNA gendmico de
espécies como o milho e t¢ém uma enorme
influéncia na evolugio e composi¢io de ge-
nomas de plantas e animais.

| DNA utilizam uma transposase para
_excisar um DNA e inseri-lo em outros lo-

cais, processo também conhecido como cor-
ta-e-cola (cut-and-paste) (Figura 1B). A classe
I contém duas subclasses que se distinguem
pelo nimero de cadeias de DNA que sio
cortadas durante a transposi¢do. A subclasse
I compreende os elementos da ordem TIR
(Terminal Inverted Repeats), caracterizados
por suas repeti¢cOes terminais invertidas de
comprimento varidvel. Os Helitrons com-
preendem a subclasse II dos transposons de
DNA, que se diferenciam dos demais quan-
to a0 mecanismo de transposi¢io que ocorre

Transcrito - Codificaco de

Os TEs sio divididos em duas classes de
acordo com os seus mecanismos de replica-
¢io e transposi¢io. Os elementos da classe
I, também chamados de retrotransposons,
utilizam um RNA intermediirio cujo trans-
crito ¢ utilizado como molde para um novo

uma molécula de RNA a partir
de uma molécula de DNA.

Transcriptase Reversa

DNA, produzido através da atividade de uma
_transcriptase reversa. Apés a produgio,
esse novo DNA ¢ inserido no genoma hospe-
deiro por meio de uma enzima integrase ou

- enzima que polimeriza
moléculas de DNA a partir de
moléculas de RNA, o oposto
do que comumente ocorre nas
células.

Circulo rolante - Mecanismo

endonuclease (Figura 1A). Esse mecanismo
de transposi¢io é também conhecido como
copia-e-cola (copy-and-paste). Cada ciclo de
replicagio completo produz uma nova cépia,
fazendo com que os retrotransposons sejam,
muitas vezes, os principais contribuintes para
a fracio repetitiva em grandes genomas.

por meio de circulo rolante, juntamente
com os Mavericks, que se movimentam via
excisio de uma tnica fita de DNA seguida
de replicagio extracromossdmica.

ELEMENTOS TRANSPONIVEIS
SAO FONTE DE
VARIABILIDADE GENETICA

As atividades dos TEs nos genomas consti-
tuem uma importante fonte de variabilidade
genética em plantas. A inser¢io desses ele-
mentos foi responsivel pela ocorréncia de
mutag¢Ses em 15% dos genes envolvidos com
o processo de domesticacdo e diversificagio
em diversas plantas como arroz, cevada, mo-
rango e tomate. Embora a maior parte das
atividades dos TEs ndo afete os fendtipos

de replicacdo unidirecional,
quando apenas uma das fitas de
DNA é usada como molde para
formacao de diversas copias de
si mesma.

Os retrotransposons podem ser divididos
em cinco ordens: retrotransposons LTR
(Long Terminal Repeat), LINEs (Long inters-
persed nuclear elements), DIRs (Dictyostelium
Intermediate Repeat Sequence), PLEs (Pene-
lopes) e SINEs (Short Interspersed Nuclear
Elements). Os elementos da ordem LTR
diferem dos demais por possuirem longas
sequéncias de nucleotideos, chamadas re-
peti¢oes terminais longas (LTRs) em suas
duas extremidades (5" e 3’), que flanqueiam
genes funcionais. Eles sio os elementos en-
contrados com maior frequéncia em plantas,
representando cerca de 35% das repeticoes
do genoma de arroz, 41% do genoma de uva
e 75% do genoma de milho. Tais achados su-
gerem que hd uma correlagio positiva entre
o tamanho dos genomas e a quantidade de
retrotransposons LTR.

das plantas, hd virios casos de associagdo
com caracteristicas relacionadas & domesti-
cagio por meio da inser¢io dessas sequéncias
moveis em genes ou em suas regides regula-
doras. Isso j4 foi relatado em laranjas, onde a
inser¢do de um retrotransposon no gene que
confere a cor da polpa foi responsivel pelo
surgimento do mutante Ruby, dando origem
a variedade de frutos com polpa avermelha-
da, conhecida como Blood Orange.

Tanto inser¢des quanto outros rearranjos
estruturais causados pela atividade de TEs
podem fornecer uma rica fonte de diversida-
de fenotipica que pode ter sido selecionada
durante o processo de domesticacio, seja di-
retamente, por meio das mutagdes nos genes,
ou indiretamente, por altera¢des na regula-
¢do da expressio génica. Um dos casos mais
famosos envolvendo TEs e domesticagio de
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plantas é o do milho, organismo no qual es-
tes elementos foram observados pela primei-
ravez. O gene tb1, primeiro relacionado com
a domesticacio e isolado na espécie, possui
a insercdo do TE chamado de Hopscotch, na
regiio que regula a sua expressio. A transi-

¢do da planta teosinto selvagem para o fend-
tipo de milho atual é controlada, em grande
parte, pelo aumento da expressio do gene
tb1, que codifica proteinas responsaveis por
reprimir o crescimento de hastes nas plantas

de milho.

A) Classe | — Retrotransposons

Fita de DNA

Fita de DNA com retrotransposon
...... B TN

Visualizando o processo
Copia-e-cola

Nova posicdo

Fita de DNA com retrotransposon
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B) Classe Il — Transposons de DNA

Fita de DNA

e LOCO 1
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...... b TN

Visualizando o processo
Recorta-e-cola

.

RNA polimerase

Nova posicao

Fita de DNA com transposon

EEEEEEEE R EEE R —

Posicdo antiga

Fita de DNA com transposon

===+ Loco 1
== Loco 2

Elemento excisado

—

Nova posicao

Em uvas, levantamentos realizados acerca
da quantidade de TEs no genoma da espécie
indicam que esses elementos tém prolifera-
do ativamente durante e apds o processo de
domesticagio, contribuindo para a alta varia-
bilidade genética encontrada no genoma da
uva domesticada. Assim, podemos observar
que apesar de terem sido considerados por
muito tempo DNA-lixo, as atividades dos

TEs podem causar importantes modifica-
¢oes fenotipicas. As mutagdes ocasionadas
por estes elementos nos genomas de plantas
muitas vezes resultam em mudangas pouco
prejudiciais a esses organismos, fazendo com
que sejam transmitidas as préximas geragoes
ao invés de serem neutralizadas e corrigidas
pelos sistemas reguladores.

Figura 1.

Classes dos elementos
transponiveis. A) Mecanismo
de Transposicao “copia-e-
cola”, que caracteriza os
elementos transponiveis da
classe |, também chamados

de retrotransposons. B)
Mecanismo de transposicao
“corta-e-cola”, que caracteriza
os elementos transponiveis da
classe I, também chamados de
transposons de DNA.

DNA-lixo - Termo utilizado
[ para se referir a DNA gendmico

que nao codifica proteinas, e
cuja fungdo, se tiver uma, nao é
bem compreendida.
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Dioicas - Espécies que

apresentam individuos de sexos
diferentes.

Alogama - Realizacao de
fecundacao cruzada (que
envolve dois individuos),
preferencialmente.

Hermafrodita - Flores

O RETROTRANSPOSON
GRETTE A COR DAS
BAGAS EM UVA

Acredita-se que a uva tenha sido domesti-
cada inicialmente no sudoeste da Asia, du-
rante o periodo Neolitico. Dados genéticos
obtidos por meio de estudos que utilizaram
marcadores moleculares sugerem também
a ocorréncia de centros de domesticagio
na Itdlia e na regiio do Mediterrdneo Oci-
dental. Do ponto de vista arqueoldgico, a
domesticagio da videira é um evento dificil
de ser documentado devido 4 dificuldade
em discriminar restos de videiras silvestres e
domesticadas, que diferem entre si principal-
mente pelo ponto de vista reprodutivo, sen-
do as videiras silvestres didicas e alogamas,

enquanto a maioria das cultivadas é herma-
frodita ¢ autogama.

que apresentam tanto 6rgao
masculino quanto feminino.
Autdgama - Realizacdo,
preferencialmente, de
autofecundacao (nao necessita
de outro individuo para
reproducao).

Antocianinas - Qualquer

Vitis vinifera é a espécie de uva mais cultiva-
da no mundo, sendo utilizada principalmen-
te para producio de vinhos. Seus fendtipos
incluem diversas cores de baga (preto, cinza,
vermelho, rosa e branco), entretanto uma
menor diversidade de cores é encontrada nas
espécies selvagens. Dentre as 30 espécies de
uva nativas da América do Norte, por exem-
plo, as cascas dos frutos sio quase exclusiva-
mente de cor preta com relatos raros de tipos
vermelhos ou brancos.

A cor das bagas em uva é determinada pela
quantidade de antocianinas na casca das fru-
tas. A sintese de antocianinas é controlada

dos glicosideos presentes nos
pigmentos vermelhos, azuis ou
violetas de folhas, frutos ou
flores de vegetais.

Locus génico - Regido
gendmica que possui genes.

por um tnico locus génico, encontrado no

cromossomo 2 do genoma da uva (o geno-
ma de uva é composto por um total de 19
cromossomos) e constituido por um grupo
de trés genes. Entre eles encontram-se os fa-
tores de transcricio VvMybAl e VvMybA2,
funcionalmente envolvidos na pigmentagio
das bagas. Acredita-se que o 16cus responsi-
vel pela cor das bagas em uva seja um gene
relacionado com a domesticagio, uma vez
que o tamanho, a forma e a cor das bagas sio
tragos fenotipicos, que podem ter sido tradi-
cionalmente selecionados por humanos, ao
contririo de caracteristicas como a forma das
sementes que, provavelmente, nio foi alvo de
pressdes seletivas na espécie.

Estudos genéticos sugerem que uma grande
propor¢io das mutagdes relacionadas A per-
da de cor em uva é causada pela presenca de
TEs nos genes. Kobayashi e colaboradores
em 2004 foram os primeiros a isolar um TE
no genoma da espécie, o chamado Gretl, e
sugeriram que uma mutagio induzida por
este elemento no gene MybA1 poderia estar
associada com a perda de pigmentagio em al-
gumas cultivares. Considerando como exem-
plo a variedade Cabernet que produz frutos
com casca preta, a inser¢do do Gret1 ocorreu
na regiio promotora, o que causou a inibi¢cio
da expressio do gene MybA1, dando origem
a variedade Chardonnay, de bagas brancas
(conhecidas por nés como uvas verdes). Um
posterior rearranjo no Gretl causou uma re-
versio desse cendrio, fazendo com que o gene
MybA1 voltasse a produzir antocianinas, po-
rém em menores concentragdes, dando ori-
gem a frutos com bagas coloridas, como na

variedade Ruby Okuyama (Figura 2).

Apés a descoberta do elemento Gretl, pes-
quisadores desenvolveram marcadores mo-
leculares do tipo REMAP (Retrotranspo-
son-microsatellite amplified polymorphism) e
IRAP (Inter-retrotransposon Amplified Poly-
morphism) a partir da sequéncia completa
do retrotransposon Gretl. Com esses marca-
dores, eles estimaram a distribuicio do ele-
mento no genoma das variedades estudadas e
perceberam que o niimero de copias do Gretl
estava associado a cor dos frutos em uva. Essa
informagio foi confirmada em 2008, por um
estudo onde foram analisadas 22 espécies de
uvas selvagens, utilizando marcadores mo-
leculares. Os acessos coloridos e selvagens
mostraram um baixo nimero de cépias de
Gretl quando comparados as variedades co-
loridas e domesticadas, enquanto o nimero
de copias elevado estava presente em acessos
brancos de todas as espécies, independente-
mente do nivel de domesticagio.

Um modelo que pode explicar esses resultados
se d4 pela hipétese de que a proliferacio do
elemento Gretl nos genomas de uva aumen-
tou a probabilidade do surgimento de novos
fendtipos, gerando a variabilidade necessaria
para a ocorréncia da selego artificial durante
o processo de domesticagio da espécie.
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MybAT

Insercao do retrotransposon

MybAT

Rearranjo do retrotransposon

T -

Cabernet

Chardonnay

Ruby Okuyama

ESTRUTURA DO
RETROTRANSPOSON GRETT

O Gretl é um retrotransposon da ordem
LTR e familia Ty3-Gypsy. Esse elemento
contém 10.422 pares de bases (pb), sen-
do 824 pb de uma LTR na extremidade 5’;
8.774 pb de uma regiio interna e 824 pb de

uma LTR na extremidade 3. As sequéncias
das duas regices LTR diferem em apenas
quatro nucleotideos, sugerindo um evento de
insergio relativamente recente. Ele foi detec-
tado, primeiramente no alelo VvMybAla do
gene MybA1. No alelo VvMybA1b, o Gretl
estava ausente, deixando para trds apenas a

sua 3-LTR flanqueada por 5 pb.

Figura 2.

Esquema de surgimento das
uvas com bagas de cor branca
(Chardonnay) a partir da
insercao do retrotransposon
Gret1, e baga colorida (Ruby
Okuyama) a partir do rearranjo
do Gret1, restando apenas

a estrutura LTR terminal
(representado pelo triangulo
laranja).

il

824 pb

8.774 pb

-l

824 pb

Figura 3.

Estrutura do retrotransposon
Gret1. As regides em azul
representam as estruturas LTR.
Em amarelo esta representada a
regido interna do elemento.
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CONCLUSAO

Os elementos transponiveis sdo unidades ge-
néticas méveis que exibem ampla diversida-
de em sua estrutura e mecanismos de repli-
ca¢io. Ocupam uma grande fragio de muitos
genomas eucariéticos e seu movimento re-

presenta um importante fator que molda os
genomas dos organismos, em especial o das
plantas. Assim, esses elementos podem estar
envolvidos no surgimento de novas caracte-
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