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Poliploidia

 Somaéatica « Gametas 2n - triploidia, tetraploidia
- hepatocitos « Tetraploides — gametas 2n (excecoes)
« Afetando os gametas * Triploides —gametas aneuploides

- Drogas antimitéticas *  Duplicagao induzida

Control Y Neeatwssle - Duplo-haploides (homozigoticos
GO/G1 numa so geragﬁo)

g - g
- Resgate de inférteis (triploides,
hibridos)
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Variagcao numerica

Euploidias (conjuntos completos de cromossomas; duplicacdo cromossomica)
- n,2n,3n,4n...
- Haploide, diploide, triploide, tetraploide...
Aneuploidias (apenas relativo a um ou mais cromossomas, nao ao conjunto; nao disjuncao)
- 2n-1, 2n+1...
- Monossémico, trissomico...
- n-1, n+l

- Nulissémico, dissémico...



Tipos e exemplos de poliploides

« Alopoliploides
— Derivam dum hibrido interespecifico por endoduplicacdo (se hibrido fértil, € um homopldide 2n = 2x e
nao requer duplicacdo).
 Exemplo AA (2n) x BB (2n), n bivalentes cada — F1 AB em geral infértil (ndo forma bivalentes) -

endoduplicagéo AABB 2n=4x (n = 2x bivalentes, x bivalentes tipo A, x tipo B), fértil. (93 cromossomas A sao
omeologos dos cromos-

- 2n = 4x, 6X... (mas ha os 3x) somas B)
- Fertilidade (em teoria) normal

- Casos 3x (inférteis): bananeiras AAB ou ABB (A: Musa acuminata, B: Musa balbisiana), macas, peras,
ameixas.

- 4x: trigo rijo AABB, algodao AADD (A: Gossypium arboreum, D: G. raimondlii), tabaco (Nicotiana
sylvestres x N. tomentosa), Pelargonium, amendoim (Arachis duranensis x A. ipaensis), colza AACC
(triangulo de V)

- 6x: Triticale AABBSeSe, Chrysanthemum, kiwi (Actinia também homoploide), Avena sativa AACCDD,
trigo mole AABBDD, algumas ameixas

- 8x: Fragaria x ananassa, cana do acucar (Saccharum officinale com S. spontaneum, chega a > 10x
com aneuploidias)

- Qutros: violetas 2 — 18x



(os cromossomas A são

homeólogos dos cromos-

somas B)


Triangulo de U

mostarda Brassica nigra

negra "8

mostarda Brassica carinatap/ " \Brassica juncea
etiope 17 y

mostarda
indiana

Brassica oleracea Brassica rapa
couves Brassica napus nabos

colza

CcC AA
—» <«
n=9 h=10
n=19



Tipos e exemplos de poliploides

e Autopoliploides
- Gametas 2n x 2n, n X 2n, n x n com endoduplicacao
- Nao derivam (no imediato) da hibridacao interespecifica
- 23n
- Frequente a reducao de fertilidade

- 3n: laranjas, melancias, bananas AAA; 4n: batateira, luzerna, avenca (também 3n e
a madeirense 6n), alguns morangueiros (também 6n), cafeeiro (também 6n e 8n);
6n: batata-doce



estrutural

* Consequéncias para a fertilidade

Variaca
A

e Duplicagoes — Duplicacbes e delecdes: sao
aneuploidias parciais, afetam o

* Delecoes fenotipo

* |Inversoes - |nversodes: crossover dentro do

A segmento invertido
- Pericentricas

e Pericéntricas: produz
cromossomas com delecdes e
duplicacoes

- Paracéntricas

—_

 Translocacbes

« Paracéntricas (e em anel): para
além disso, acéntricos e
dicéntricos

- Reciprocas
(“simples” séo derivadas)

A
B
C
D
=
F
G
H
|
N
K
L

—XC—TOTMWOOM>
FrXCOI—TmOOT>

- Robertsonianas - Translocacdes: ambiguidades de
(triangulo de U: namero de segregacdo na meiose
cromossomas entre A, B e C)

e Efeitos de posicao
e Em anel



Alteracao

delecao

duplicacao

inversao

translocacao

anel

Variacao estrutural

Fenotipo

+ o« 5+t

+ o o+t

+ (excepto efeito de
posicado)

+ (excepto efeito de
posicao)

+ « — +++ (ef. pos.,
delecao)

Fertilidade em heterozigose

+ (pode ser grave, via fenotipo)

+ (pode ser grave, via fendtipo)

+ « — +++ (extensao da inversao 1)

+ 5+ (>11)

+++ (como as inversoes paracéntricas)
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Fiuorescent In Situ Hybridization

Prometafase de Elephantulus (primata) com
bandeamento G, em microscopia convencional (esq.)
e de fluorescéncia. Na imagem da direita destaca-se a
coloragcdo de um brago cromossomico por hibridacéo
com sequéncias do cromossoma 11 humano
(chromosome painting)

Metafase marcada para a preseng
de sequéncias telomérica




Ideograma do cariotipo humano

prometafasico, com o0s

cromossomas alinhados pelos seus
~centromeros, e escala aproximada
.l em um e em pares de bases
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FISH pela técnica de chromosome
painting; a esquerda, a prometafase
tal como foi fotografada, a direita o
ordenamento dos cromossomas
(cariotipo 46, XY)
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Chromosome painting de nucleo interfasico e prometafase.
Reconstituicdo do cariotipo 46, XX a partir da prometafase
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Cromossomas
politenicos
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10 pm

Demonstracéo, em
microscopia electronica de
transmisséo, do paralelismo
entre cromossomas
replicados num cromossoma
politénico, e o aspecto das
bandas e interbandas

interbands

Palylane Chromasome

Chramatid

Ideograma da composigcao

do cromossoma politénico
sy €M cromatides, e interpreta-
¢do das bandas e puffs




Sucesséo (da esquerda para a direita) de
alteragcbes na compactagcdo de bandas,
durante um curto periodo do desenvolvimen-
to embrionario, com 5 puffs a formarem-se
na segunda, terceira e/ou quarta fotos
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Bivalentes do paquiteno (milho)
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Exemplo da
complexidade de
padrbées de
segregacao num
autotetraploide. Em
cada esquema,
representa-se a
esquerda a formagédo
de crossovers entre
dois pares de
homologos e a linha
de segregacéo do
tetravalente 2:2 na
primeira divisdo da
meiose (linha obliqua
a tracejado); na
anafase Il a linha
horizontal representa
a separagao entre as
células apds a divisdo b,
precedente, e as

setas horizontais Q
]

simbolizam a
separagao entre ® a,
cromatides irmas, a, [,
onde diferentes bﬂﬂ
combinagbes B 2

produzem tétradas

diferentes, ilustradas bl | b,
a direita

@ " ]
a, | la, a, |,
byl |bs by} Ib:
ba | Ibs b,| |b,

Anaphase Il
a,b,
ab,
018 2,0 94 azh,
asb,

byl Ib; by
bs] | b b,

- -]
N
.5-"

b,

2]
-

(=N
(%)

@ @
L]
-

:1]
B e

j:1] [+ 1] (%]
o o Mﬂ'wﬂ'hﬂ'
ol S a E™

F|.F

R
W s
) N

LLT]
[y

(s TR 1]
LYl
”U"F

pan
U

L5}
L
y

L L
T

=T 1]
B e
o o
B b

o L=
IHuil
- LI -1}
[y
=5

=]
(1]

o
[T




. &= FISH dos heterossomas

d e do cromossoma 21

A n e u p I o I I as em 3 espermatozoides
humanos, um dos quais

Meiosis | Meiosis 1l dissémico (YX)
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Determinacao do sexo em Drosophila

Sexual Dimorphism in Drosophila

Caracteres diferenciadores entre os sexos

Producéao das alternativas
de DSX (M/F) em fungéo
de SXL mediada por TRA

(a) traalternative splicing

U U U U UL e T8 pImATY ranscript
and

mEMNA

— 2 o —

AUG  LAG (Stop)

. — — -specific .
o ] i —- o
. i _If ,]I} ; mMAMNA .

A " TRA protein
7 SXL protein UGA

(b) dsx alternative splicing

AU AN N - OSX primary transcript
3
1 ; 2 " B -
ALG LIAG | -specific —  w [SX—M
:| r
1 " o ; 5 5 —= mANAS
ALIG LiaG ;
3 -speciiic —— DSX-F
e T mANAs
ALG UaG

' TRA protein



{a)

A activagdo do SxI como ponto
de decisdo sobre o sexo (M/F)

da Drosophila
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Datura stramonium

N +1G 2N + 2G 4N + 1G aM + 2G dN + 3G

trisamic diploid tetrasomic diploid pentasomic hexasomic heptasomic
tetraploid tetrapioid tetraploid
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Aneuploid Clones in Esophageal Adenocarcinoma

Anomalias numeéricas
em clones celulares

s

Exemplo de célula de cancro
de 61 cromossomas, com
diversas aneuploidias:
snulissomias (18, 21)

*monossomias (X, e nao
identificado)

etrissomias (1,2, 3,4, 5,7, 8, 13,
15, 16, 19)

stetrassomias (11, 12) e
chexassomia (9)

além de delecbes e uma
translocacéo (setas)



Variacao estrutural

Wildty pe
chromosome

Grene-lor-gene
attraction in
chromosome
pairing
{synapsis)

Inve rsion
chromosome i
The gene-lor-gene pairing causes
either the inversion chromosome
Inverted the wilidt L ¢
G or the wildtype chromosome Lo

[orm a loop in the region in which
the inversion chromosome has the
inwversion.

Em B o heterozigotico para a inv(61,66)
implica a separagéo parcial entre homologos
nas reqibes adjacentes (67, 68) a ansa de
emparelhamento na regiao invertida




Efeitos de posicao (inversoes)
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L /_/J ADE? gene at normal location
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white colany of
yeast cells
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ADEZ gene moved near telomears

retl colony of
yeast cells
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Repressdo de ADE2 pela
vizinhanga ao telomero
resulta em acumulacgéo de
pigmento vermelho nas
leveduras

Represséao de white pela
vizinhanga a heterocromatina
resulta em auséncia de cor
nos olhos facetados



Translocacoes

nao equilibrada
79+, t(7;21)(q..;qter)

XXXXX

Unbalanced Translocation

reciproca
t(7;21)(q..;9..)
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Segregacdo na meiose com
uma translocacgao reciproca
entre o par “azul” e o par
“vermelho” (segmentos
translocados: 1 e 4), em trés
alternativas (ligagdo do
centromeros as fibras do
fuso reforgcadas a negro).

Estas situagcbes ndo levam em
conta a formacao de crossovers,
que colocam maneiras alernativas
de resolver os quiasmas, como
ilustrado nas aulas (e ddo outros
rearranjos no final da meiose)

(A} Adjacent-1 segregation

Metaphase [
configuration

Rest of meiosis I
and meiosis II

(B) Adjacent-2 segregation

All gametes [rom
adjacent-1 and adjacent-2
segregation are aneuploid.

(C} Alternate segregation

All gametes [rom altemate
segregation are euploid;
hall are translocation carriers.




Segregag¢éo na meiose
heterozigotica para uma
translocagcdo Robertsoniana
representada pela fuséo
céntrica entre um elemento
do par “azul” e um do par
“vermelho” (neste caso,
uma t(14,21), situacéo
recorrente na espécie
humana), em trés
alternativas (ligagdo do
centromeros as fibras do
fuso reforgcadas a negro).

(A) Adjacent-1 segregation

Metaphase I
configuration

and meiosis II

Gametes Gametes
oo e = T
o / R e
Pa————e] T L —_—c
mbi 14:21)+21 rabl 1d: 20) -+ 14 o
N
_,_,.,—'—"'_'__'___'_
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14;21 Robertsonian
translocation

Rest of meiosis I l/ J/

(B} Adjacent-2 segregation

All gametes from adjacent
segregation are aneuploid; a
rob(l4:21); +21 pamete yields
a zygote with trisomy 21,

(C} Alternate segre gation

Gametes
K mb”4 21 ____,>
ﬁ“‘“‘n
/ >
\ robl 14; 21) ’)
e
(/

sl
=

All gametes [rom alternate
segregation are euploid;
half carry the wobi 14, 21).




Comparacao dos cariotipos de cavalo, mula e burro
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Cariotipos comparativos
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Human
chromosomes (Mb)

Rat

chromosomes (Mb)

Mouse
chromosomes (Mb)

250

Multiplas translocagbes a separarem
todas as espécies (excepto o
cromossoma X), mas dentro de cada
bloco de genes a ligagdo e ordem entre
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Orientacoes invertidas de blocos de sintenia
entre cromossomas X

a Synteny blocks

Human chromosome X

TN

100

rd

150

Mouse chromosome X

| b4
I ¥4

| =
1000 = 150
Mb

b A most parsimonious scenario

Human
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A diferenca do cromossoma 1 humano em relagdo aos
seus homologos nas espécies mais proximas, alem

. N naee doutras pequenas alteracées, mas a semelhanca
5 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 global € evidente (esquerda); cromossoma 2

humano parece resultar duma transloca¢céo
Robertsoniana, e cromossoma 3 do orangotango
exibe uma inversao pericéntrica (direita)
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Proposta de origem comum do cromossoma 3 humano (regides 24,
28,6 e 7) e dum segmento do cromossoma 21
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