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Os estudos de Mendel continuam sendo relevantes

para o ensino da Genética na atualidade, apesar de

terem sido publicados ha um século e meio. O advento
da Biologia Molecular tem permitido um avango nas
andlises das variagcées moleculares associadas aos sete
caracteres estudados por Mendel em ervilha. No entanto,
ainda nio se sabe ao certo quais sdo exatamente os genes
associados a algumas dessas caracteristicas. Dos sete
caracteres, a cor e a forma da semente sio usualmente os
mais abordados e utilizados para exemplificar os conceitos
de hereditariedade. Os genes envolvidos nesses caracteres
ja foram clonados, sequenciados e relativamente bem
descritos. No presente artigo abordamos os lécus dos
outros cinco caracteres originalmente estudados por
Mendel, dando especial énfase a natureza molecular e a
funcio dos genes relacionados a eles.
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Gene é a unidade fisica

Os experimentos do monge Gregor Mendel,

que tiveram inicio em 1856 e foram publica-
dos apenas em 1866, trataram de sete caracteres

Carater é um atributo

qualitativos em ervilha (Pisum sativum) (Figura
1) e acabaram por revolucionar a compreensio da
hereditariedade. Apesar de se tratar de um estudo
realizado h4 150 anos, os seus resultados continu-
am sendo vélidos para introduzir conceitos basicos
de Genética. Obviamente, ao realizar os seus expe-
rimentos, Mendel nio tinha conhecimento sobre
gene, meiose ou mesmo DNA. Ele utilizou letras

fundamental da hereditariedade.
Uma sequéncia de acido
nucleico que codifica um Gnico
RNA funcional ou um Gnico
polipeptideo.

Locus é o sitio ou local

para representar os fatores e os estados de domi-

fenotipico observavel de um
0rganismo; 0 mesmo que
“caracteristica” ou “traco”.

Fator é a unidade hereditaria

nincia ou recessividade associados A variagio feno-
tipica dos caracteres.

Posteriormente, White (1917) representou esses
fatores com simbolos que sio utilizados ainda hoje
para se referir ao locus génico relacionado a esses

no cromossomo onde um
determinado gene esta
localizado.

Locus LE - Antes da era

da Genética Molecular e
Gendmica, a identificacdo dos
genes geralmente era feita por
“Genética Direta” (Forward
Genetics): observacdo de um
fenétipo mutante, seguida por
analises de cruzamento (estudos
de ligacao) para se identificar o
I6cus (regido do cromossomo)
associado aquele fenétipo.

A identificacdo do locus nao
implicava automaticamente
em se conhecer o gene,
principalmente naquela época,
em que 0s genomas nao

eram sequenciados. O l6cus
era apenas uma regido do
cromossomo (por exemplo:
cromossomo 3, braco longo,
regidao 23). A identificacdo de
genes so pode ocorrer ap6s

0 sequenciamento molecular
do l6cus génico (e estudos
funcionais). Historicamente,
deu-se o nome de LE ao locus
do gene que estaria associado
ao “comprimento do caule”.
LE & o nome do lécus, o nome
do gene é Giberilina 3-oxidase
(GA30x).

caracteres: A (para cor da flor); LE (comprimento do
caule); I (cor do cotilédone); R (forma da semente)
GP (cor da vagem); V (forma das vagens) e FA (po-

si¢io das flores).

Mais recentemente, com o advento da Biologia Mo-
lecular, tornou-se possivel estudar mais profunda-
mente os genes envolvidos nos caracteres analisados
por Mendel (REID; ROSS, 2011). No entanto, até
0 momento, apenas quatro caracteres possuem seus
genes e respectivas funcoes plenamente descritos.
Para outros dois caracteres hi apenas genes candi-

datos (Tabela 1).

Os caracteres mais amplamente discutidos e utiliza-
dos para exemplificar as leis de Mendel sdo a cor e a
forma da semente. No entanto, apesar de pouco es-
tudados, os outros cinco caracteres foram igualmente
importantes nas anélises com mono e diibridos, para
a postulagio dos conceitos bisicos da 1 e 27 leis
mendelianas. Dessa forma, neste artigo nos propo-

proposta por Mendel. De
acordo com ele, um individuo
apresentaria dois fatores para
cada uma de suas caracteristicas
(cor da semente, cor da flor,
rugosidade da semente etc).
Um dos fatores teria sido
herdado do pai e, o outro,

da mae. Na nomenclatura
moderna, os fatores de Mendel
correspondem aos alelos.

Leis Mendelianas:

mos a abordar, de forma sucinta, o que se sabe atu-
almente acerca da fungio e da identidade dos genes
associados a esses cinco caracteres (extensivamente

revisto em ELLIS et al. 2011; REID; ROSS, 2011).

1. COMPRIMENTO DO CAULE

Sabe-se que existem virios genes relacionados a
- . .
produgio de hormonios de crescimento em plantas.
As descri¢oes da variagio no comprimento do caule
entre as linhagens puras (dominantes e recessivas)
realizadas por Mendel, aliada s variedades de ervi-
lheiras disponiveis naquela época, fornecem indicios
suficientes para sugerir que o /ocus LE é o respon-

savel por este cariter (DAVIDSON, et al. 2003;
WHITE, 1917).

conjunto de principios sobre
a hereditariedade que foram
identificados por Mendel em
seus estudos. A primeira lei
de Mendel afirma que os dois
alelos de um par segregam-
se durante a formacao dos
gametas. A segunda lei afirma
que os alelos de dois genes
distintos segregam-se de
maneira independente durante a
formacdo dos gametas.
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Cor da flor @
Forma da .
semente \
Posicdo das Cor da Comprimento Forma da
Corda flores vagem do caule vagem
semente
(cotilédone)

Figura 1.

Os sete caracteres estudados
por Mendel. As naturezas
moleculares de cinco
caracteristicas (cor da flor,
posicao das flores, cor da vagem,
comprimento do caule e forma
da vagem) sdo apresentadas no
texto. A forma e cor da semente
sao descritos nos artigos das
paginas 392 e 386 deste nimero
da Genética na Escola.

Clonagem: uma série de

No entanto, a real fun¢io e identidade do
gene associado a este cardter ficou envolta
em mistério até 1980, quando ficou claro que
ele estava relacionado com o nivel de regu-
lagio da giberelina bioativa GA1. Apds uma
andlise molecular detalhada desse lécus (se-
quenciamento aliado a estudos funcionais)
foi identificado o gene GA3ox codificador da
enzima Giberilina 3-oxidase (anteriormen-
te denominada 3B-hidroxilase, responsivel
por converter o precursor inativo GAz20 em
GA\1), essencial para a sintese de giberelinas.

Apés a clonagem e sequenciamento desse

procedimentos de Biologia
Molecular que resulta na
obtencdo de uma sequéncia
genética (por exemplo, um
gene) isolado e inserido dentro
de um vetor (por exemplo, um
plasmidio).

gene, foi possivel identificar e caracterizar al-
guns mutantes (le-1, le-2, le-3). Esses mutan-
tes sdo deficientes na producio da enzima e
apresentam niveis de giberelina 10 vezes me-
nores do que o verificado nas plantas LeLe
selvagens. Essa diferenca foi especialmente
evidenciada nas partes aéreas das plantas.

Devido A deficiéncia de produgio da GA
3-oxidase nas plantas lele, elas apresentam
comprimento do caule menor do que as
plantas selvagens (LeLe) e que as heterozi-
gotas (Lele). E importante ressaltar que essa
diferenga de tamanho entre os caules desses
dois genétipos se deve a diferenca no com-
primento da regiio dos internodos, nio ao
namero de nés (ELLIS et al. 2011; REID;
ROSS, 2011).

2. COR DAS FLORES

Mendel observou a existéncia de uma asso-
ciagdo entre o revestimento da semente (tec-
nicamente denominada testa) e a coloragio
das flores de ervilheiras. Mais especificamen-
te, ele notou que sementes com testas pig-

mentadas estavam associadas a flores roxas
enquanto que as sementes claras ou despig-
mentadas estavam associadas a flores bran-
cas. A relagio entre esses fenétipos era um
claro indicio de pleiotropismo de um tnico
gene que estaria localizado no lécus A, mas
nio se sabe ao certo se Mendel notou isto.

Nio sé em ervilheiras, mas em virios ve-
getais, 0 compostos de antocianina sio os
responsdveis por conferir pigmentagio ver-
melha, roxa ou azul as flores. Dessa forma,
iniciou-se uma busca na regido cromossomi-
ca correspondente ao lécus A por genes rela-
cionados A via de antocianina (ELLIS et al.

2011; REID; ROSS, 2011).

Apesar desta estratégia nio ter sido bem su-
cedida, os pesquisadores encontraram outro
gene (ainda no lécus A) que poderia estar in-
diretamente associado  biossintese de anto-
cianina - o gene bHLH (basic helix-loop-helix
transcription factor).

bHLH é um gene codificador de um fator de
transcri¢io, um tipo de proteina que regula a
expressio de diversos outros genes. Portanto,
seria possivel que bHLH estivesse regulando
indiretamente os genes da via de biossintese
de antocianinas.

Posteriormente bHLH foi sequenciado e a
confirmagio de seu envolvimento na colora-
¢io das flores veio por meio de experimentos
nos quais flores brancas foram revertidas em
pigmentadas quando bombardeadas com o
alelo bHLH selvagem. Portanto, o lécus A
estd associado A agio de uma proteina de pa-
pel regulador da transcri¢io génica (ELLIS
et al. 2011; REID; ROSS, 2011).
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Caracteristica Fenotipo Fenotipo
dominante | recessivo

Cor da vagem Verde Amarelo
Posicdo da flor Axial Terminal
Forma da vagem Inflada Murcha

Comprimento

Alto Baixa
do caule
Cor da flor Roxa Branca
AR CE Lisa Rugosa
semente
C.o[' e Amarela Verde
cotilédone

Tabela 1.

Descricao dos sete caracteres
estudados por Mendel (Baseado
em REID; ROSS, 2011).

Iv. \'A VI. VII.
Simbolo | O gene ja é Genes Funcao génica/
do locus | conhecido? | candidatos Processo biolégico

Estrutura do cloroplasto

3 ?
2 Néo LCDT (2) na parede da vagem
FA Nao CLV1 (?) Funcionamento do meristema
V) N3o N3o ha Formagao de esclerénquima

nas vagens

Conversao do precursor inativo
LE GA3ox = GA20 em GA1
(horménio de crescimento)

Fator de transcricao
A bHLH = (regulacdo de genes da via
de biossintese de antocianina)

Enzima de ramificacao

4 LI ; do amido - |

| Stay-green - Degradacao da clorofila

3. COR DAS VAGENS

O 16cus GP est4 relacionado a cor verde das
vagens na sua forma selvagem e A cor amarela

na sua forma mutante (WHITE, 1917), po-

rém ainda nio foi sequenciado.

Atualmente, cogita-se que essa variagio na
coloragio se deva a uma falha na formagio
de complexos de clorofila no tecido da va-
gem. A partir do conhecimento acumulado
acerca do l6cus GP, da identificagio de genes
em outras espécies que regulam o desenvol-
vimento do cloroplasto e da possibilidade de
conservagio de sintenia entre os genomas

na com mutagdes no gene LCDI apresen-
tam fenétipo palido em condi¢des normais
de crescimento, o que é um indicativo de au-
séncia de clorofila. Dessa forma, existe uma
elevada chance desse gene ter sido indireta-
mente estudado por Mendel (ELLIS et al.
2011; REID; ROSS, 2011).

4. POSICAO DAS FLORES

Mendel observou que as flores podiam ser
axiais, estando presentes ao longo do caule
ou terminais estando arranjadas em uma fal-  Sintenia & a ocorréncia

de ervilha e Medicago truncatula, pode-se
afirmar que a identificagio do gene associa-
do ao cariter estudado por Mendel (cor das
vagens) deve aparecer em breve na literatura.

Foi verificado que na regiio do genoma
de M. truncatula que é sinténica ao lécus
GP de ervilhas estd localizado o gene Me-
der7g080590 que codifica uma proteina do
ldmen do cloroplasto que tem grandes simi-
laridades com o gene LCD1 de Arabidopsis
thaliana. Curiosamente, plantas de A. thalia-

saumbela (ou guarda-chuva) na parte termi-  de dois ou mais genes em
nal do caule. Essa concentragio de flores na UM mesmo cromossomo. A
“conservacao de sintenia” se
refere a observacao da mesma
sequéncia (ordem) de genes
apical da planta. Apesar do termo técnico  de determinado cromossomo

utilizado para descrever essa caracteristica  Preservada entre espécies
evolutivamente distantes.

extremidade do caule provavelmente se deve
a falhas na organizagio celular do meristema

seja fasciagio, é importante ressaltar que ele
nio foi utilizado nos escritos originais de
Mendel. No entanto, a continua utilizagio
desse termo para se referir a essa caracteris-
tica levou White (1917) a utilizar a sigla Fa
para representar o ldcus relacionado a esse
fenétipo.
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Homalogo: que possui

Em ervilhas existem alguns lécus que sio
capazes de conferir este fendtipo fasciolado,
sendo que os 16cus Fa e Fas sio os dois prin-
cipais candidatos. Estudos com A. thaliana
tém ajudado a identificar genes candidatos
para esses l6cus. Dentre eles se destacam
o gene CLAVATA 3 (CLV3), codificador
de pequenos peptideos secretados e o gene
CLAVATA 1 (CLV1), codificador de uma
proteina transmembrinica receptora destes
peptideos, localizada no meristema apical.

Estas intera¢des transmitem um sinal que
mantém a populagio de células meristemati-
cas sob controle. Falhas na sinalizagio CLV
promovem um actimulo de células meriste-
miticas, como visto nos fendtipos fasciola-
dos de clv1 e clv3. Curiosamente, buscas em
Medicago sp. por regides sinténicas a Fa e a
Fas identificaram sequéncias homologas a

uma origem evolutiva

comum. Portanto, sequéncias
homélogas sao sequéncias

de DNA que possuem um
ancestral comum, resultando
em uma conservacao parcial da
sequéncia nucleotidica entre
espécies diferentes.

CLV1, o que refor¢a a possibilidade de ter
sido esse o gene indiretamente estudado por

Mendel (ELLIS, et al. 2011).

5. FORMA DAS VAGENS

Os fenétipos inflado ou murcho das vagens
se devem A presenca ou i auséncia de uma
camada de revestimento de esclerénquima,
respectivamente. Esse revestimento permite
a manutencio da estrutura da parede das va-
gens infladas enquanto que sua auséncia leva
a vagem a se retrair em volta das sementes,
resultando em um aspecto murcho. Ao me-
nos dois lécus podem estar associados a esta
caracteristica: o lécus P e o lécus V (localiza-
dos em cromossomos distintos).

Tanto as vagens ppVV quanto PPvv pos-
suem faixas reduzidas de esclerénquima, ao
passo que plantas duplo-mutantes ppvv nio
apresentam esta camada de esclerénquima.
Todos esses gendtipos geram o fendtipo
murcho, em maior ou menor intensidade

(ELLIS et al. 2011; REID; ROSS, 2011).

A partir das descricoes de Mendel nio é pos-
sivel afirmar com exatidio qual foi a varian-
te estudada por ele em seus experimentos
(ppVV ou PPwv). No entanto, é assumido
que ele analisou a variagio do 16cus V, pois o
fenétipo do mutante em relagio a este locus
se encaixa de forma mais adequada em suas
descrigoes. Outra evidéncia nesse sentido re-
side no fato de que sementes com o gendtipo

Pv eram as mais comumente encontradas na

época de Mendel.

Dos sete caracteres estudados por ele, esse é
o que foi descrito com a menor riqueza de
detalhes, o que dificulta a determinagio de
genes candidatos para explicar tal carater. No
entanto, uma andlise dos aspectos fisioldgi-
cos durante o desenvolvimento das vagens
pode vir elucidar essa questao (ELLIS et al.
2011; REID; ROSS, 2011).

CONSlDERACOES FINAIS
Em 1866 o trabalho de Mendel foi publica-

do langando os fundamentos da hereditarie-
dade. Ao longo do século XX, um esfor¢o
conjunto e articulado entre diferentes dreas
- evidéncias histdricas, estudos fisiolégicos,
andlises bioquimicas e mais recentemente
dados moleculares - tém permitido identifi-
car e caracterizar alguns dos genes respon-
sdveis pelos caracteres originalmente estuda-
dos por ele.

No momento, o quebra-cabeca estd par-
cialmente resolvido. As fung¢des celulares/
bioquimicas exatas de alguns destes genes
ja foram determinadas. Porém, ainda restam
trés caracteres cujas naturezas moleculares
precisam ser entendidas. Estas informacdes
irio nio apenas enriquecer os detalhes da in-
crivel histéria tragada por Mendel, mas tam-
bém permitirio estabelecer novas relagdes
gendtipo-fendtipo com potencial impacto na
agricultura.
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