Freqliéncias génicas e genotipicas,
heterozigosidade, populacdes,
modelos e introducao ao Equilibrio
de Hardy-Weinberg

Meta da aula

Apresentar a disciplina Genética
de Populagbes e os conceitos de
freqliéncias génicas e genotipicas.

Ao final desta aula, vocé devera ser capaz de:

e Descrever os conceitos e 0s mecanismos da Genética de
Populagoes.

e Demonstrar a idéia de que a Evolugao é o estudo da origem
e destino da variacao genética sobre o espaco e o tempo, em
uma populacao com habilidade de se reproduzir.

e Definir as no¢des e a importancia do célculo das freqliéncias
génicas e genotipicas.

e Aplicar as condicdes de equilibrio das freqliéncias génicas e
utilizar calculos simples (Teorema de Hardy-Weinberg) para
predizer freqliéncias em populacdes naturais.

Pré-requisito

Para acompanhar mais facilmente esta aula, é importante
que vocé reveja alguns conceitos das aulas sobre padroes
de heranca (Aula 9 da disciplina Genética Basica),
estrutura de DNA e cromossomos (Aulas 4, 6 e 8 da
disciplina Biologia Molecular), espécie e diversidade
bioldgica (disciplina Diversidade dos Seres Vivos).
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Nesta aula, vamos falar um pouco mais sobre a diversidade genética dos organismos
e sobre como podemos estudar essa diversidade, nao de forma isolada, mas, sim,
em um grupo de organismos. A disciplina que estuda a variabilidade genética
em um grupo de individuos é a Genética de Populacdes. Para entendermos os
conceitos e mecanismos da Genética de Populacdes, vamos comecar revisando

alguns termos que ja sdo nossos conhecidos.

DIVERSIDADE GENETICA

A Genética de Populagoes estuda as diferengas genéticas que
ocorrem naturalmente entre os organismos (Figura 5.1). As diferencas
genéticas comuns entre organismos da mesma espécie sio chamadas
polimorfismos genéticos. O termo divergéncia genética é utilizado para
definir essas diferengas que se acumulam entre espécies distintas. A
Genética de Populacdes também pode ser definida como o estudo de

polimorfismos e divergéncias.

Figura 5.1: Exemplo de polimorfismos que ocorrem naturalmente entre os
organismos.

GENOTIPO E FENOTIPO

Lembrando as aulas do curso de Genética Bésica, ja sabemos que
o termo gene refere-se a uma entidade fisica transmitida dos pais para os
filhos durante o processo reprodutivo, e que influencia os tragos (caracteres)
hereditarios. O conjunto de genes presentes em um individuo constitui o seu

genotipo. O fendtipo € a expressao fisica ou bioquimica do gendtipo.



Relembre os experimentos de Gregor Mendel, o
“pai” da Genética, aquele que formulou as leis
fundamentais da heranca. Releia as Aulas 4 e 5 da
disciplina Genética Basica.

LOCO E ALELO

Nos aprendemos, também, que os genes podem existir em diferentes
estados ou formas alternativas chamadas alelos. Assim, alelos
diferentes codificam cadeias polipeptidicas ligeiramente diferentes.

A posicao de um gene ao longo de um cromossomo é chamada loco
do gene (Figura 5.2). Na maior parte das plantas e animais (eucariotos
superiores), como os humanos, por exemplo, cada célula contém duas
copias de cada tipo de cromossomo, uma copia herdada da mae, através
do 6vulo, e outra herdada do pai, através do espermatozoide. Esses
organismos, nos quais 0s Cromossomos estao presentes em pares, sio
chamados dipléides. Assim, em qualquer loco, cada individuo contém
dois alelos — um em cada posi¢ao correspondente (homédloga) no
cromossomo de origem materna e paterna.

Como voceé viu na disciplina Genética Basica, caso os dois alelos de
um loco sejam quimicamente idénticos (expressem um mesmo fendtipo),
o organismo ¢é dito homozigoto para este loco. Caso os dois alelos de
um loco sejam quimicamente distintos (expressem fendtipos distintos),

o organismo ¢ dito heterozigoto para este loco.

CROMOSSOMO

LOCOS

GENICOS

Figura 5.2: Imagem de um cromossomo indicando um determinado loco génico.
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PoolL

E uma palavra
inglesa, que traduzida
literalmente significa
"po¢a" ou "charco".
No texto, a palavra
pool é utilizada

no sentido de um
conjunto de genes.
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POPULACOES

O foco do estudo da Genética de Populagdes é a populacdo natural,
definida como a populacdo em que os individuos estao em cruzamento
sexual e compartilhando um pooL de genes (Figura 5.3).

Entendemos como pool de genes a soma total dos genes existentes nos
gametas reprodutivos de todos os individuos da populacao. Nas populacoes,
herdam-se as freqiiéncias dos genes, ou génicas, em vez de genes.

Em Genética de Populagdes, a palavra 'populagdo' normalmente
ndo se refere a uma espécie, mas a um grupo de individuos da mesma
espécie, vivendo em uma area geografica restrita, de maneira que qualquer
membro possa acasalar com outro membro (desde que sejam de sexos

opostos...).
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Figura 5.3: Modelo de populacdo de coelhos, com vérios individuos vivendo em
uma area geografica restrita.

GENES NA POPULACAO

As populagdes sdo as unidades basicas da alteracdo evolutiva e, para
entender e explicar as forgas que produzem altera¢des nelas, serd necessario

adequar nosso conhecimento da genética mendeliana as populacdes.

n Lembre-se dos conceitos de sele¢do natural, de acordo
com a teoria de Charles Darwin, que aprendemos na
disciplina Diversidade dos Seres Vivos.



As populagoes ditas mendelianas ou 'demes' tém continuidade
genética tanto no tempo COMO NO espago; NoO espago, por causa
do intercruzamento de seus membros e, no tempo, por causa das
interconexdes reprodutivas entre as geragoes.

Podemos imaginar uma espécie sendo composta de varias
populacées mendelianas, cada uma tendo algumas conexdes genéticas
com a subseqiiente, formando uma série de unidades de transi¢ao inter-
relacionadas.

Estas populacoes genéticas tém dois atributos importantes: as
freqiiéncias génicas e o conjunto génico.

No estudo das popula¢des mendelianas, muitas descobertas basicas
ocorreram a partir do momento em que as populacoes de genes passaram
a ser focalizadas, no lugar de populacoes de individuos.

Os genes mantidos pelos individuos em uma deme sdo considerados,
coletivamente, um conjunto de genes (em inglés: seu pool génico). Este
conjunto de genes torna-se temporariamente disperso pelos individuos da
populagio, na forma de um conjunto de determinados genotipos.

A composicao genética da populagio pode ser descrita, para qualquer

loco génico, em termos das frequiéncias de seus alelos ou genétipos.

FREQUENCIAS GENOTIPICAS

Para descrever a constituicao genética de um grupo de individuos,
teremos de especificar seus genétipos e dizer quantos eles sao de cada tipo.
Examinaremos apenas um loco génico que pode existir em dois
estados, ou alelos, chamados de A e a. Em uma populacido dipléide, trés

genotipos seriam possiveis:
Genotipos AA Aa  aa

A constitui¢ao genética desse grupo seria completamente descrita
pela propor¢ao, ou percentagem, de individuos pertencentes a cada tipo
de genotipo; em outras palavras, pelas freqiiéncias dos trés gendtipos
entre os individuos (frequiéncias genotipicas).

Se, por exemplo, encontrarmos um quarto dos individuos no
grupo sendo AA, a freqiiéncia desse gendtipo sera 0,25, % ou 25%.
Naturalmente, as freqiiéncias somadas de todos os genétipos devem se

igualar a unidade (1) ou 100%.
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Uma populagdo, no senso genético, ndo é somente um grupo de
individuos, mas um grupo de parceiros ou casais. A Genética de Populagoes
envolve ndo somente a constitui¢ao genética dos individuos, como, também, a
transmissdo dos genes de uma geragio para a seguinte. Nessa transmissao, os
genotipos dos pais sdo 'quebrados' (ja que cada genitor passa, através de seu
gameta, somente um dos seus alelos para o filho) e um novo jogo de genétipos
¢ constituido na prole (Figura 5.4).

Assim, os genes carregados por uma populagio tém continuidade de uma

geragdo para outra, mas os genétipos onde os genes aparecem nao tém.

Aa Aa
Ambos os pais

o -
produzem gametas
! dos tipos A e a.
5 AA

3 Aa 4 aa

Figura 5.4: Esquema de um cruzamento mostrando os dois individuos parentais (mae
1 e pai 2) e a prole (filho 3, filho 4 e filha 5), com os genétipos identificados.

FREQUENCIAS GENICAS

A freqiiéncia génica ou alélica de um determinado alelo, dentre
um grupo de individuos, é definida como a propor¢io (%) de todos os
alelos de um loco de determinado tipo. A soma das freqiiéncias génicas
em uma popula¢do deve ser igual a um (1), devido ao fato de cada
frequéncia génica ser uma propor¢ao do total.

A frequiéncia génica em um determinado loco, dentre um grupo
de individuos, pode ser determinada a partir do conhecimento das
frequiéncias genotipicas. Por exemplo, suponha que existam dois alelos,
A e B, onde A codifica para manchas marrons e B codifica para manchas
pretas, nas asas de uma espécie de borboleta, e que nés classificamos 100

borboletas, contando os nimeros de cada genétipo, como segue:

Genoétipo AA AB BB TOTAL
Numero de

borboletas 30 60 10 100 borboletas
N° de alelos A 60 60 0 120 alelos

N° de alelos B 0 60 20 80 alelos



Cada individuo contém dois genes; assim, nés contamos 200 genes
representativos nesses locos. Cada individuo AA contém dois alelos A
(homozigoto) e cada individuo AB contém um alelo A (heterozigoto). Logo,
existem 120 alelos A e 80 alelos B na amostra. A freqtiéncia do alelo A é 60%
ou 0,6 (ou seja, 120 alelos divididos pelo niamero total de alelos, que é 200)

e a freqiiéncia do alelo B é 40% ou 0,4 (80 divididos por 200 alelos).

Para expressar essas relacdes de uma forma mais geral, vamos

considerar:
Genotipo AA AB BB TOTAL
Numero de gendétipos n, n, n, = N

Se n, n, e n, sdo os nimeros dos trés genotipos na populacio,

entdo, as frequiéncias génicas serdo:

Freqiiéncia do alelo A=p=2n,+n,=n, +%n,
2N N

Freqiiéncia do aleloB=q=2n,+n,=n, + %2 n,
2N N

Ou seja, a freqiiéncia de um determinado alelo em uma amostra
¢ igual a duas vezes o nimero de gendtipos homozigotos para o alelo
(porque cada homozigoto carrega duas copias do alelo) mais o nimero
de gendtipos heterozigotos para o alelo (porque cada heterozigoto carrega
uma co6pia), dividido por duas vezes o nimero total de individuos na

amostra (porque cada individuo carrega dois alelos em cada loco).

Se representarmos a freqiiéncia do alelo A por p e a freqiiéncia
do alelo B por q, teremos, entdo, p + q = 1.

As freqiiéncias génicas podem variar com o tempo e 0 espago ou
podem manter-se estaveis. A situa¢ao na qual as frequéncias permanecem
constantes é chamada equilibrio genético. O equilibrio genético pode
ser definido como a manutencdo da frequéncia dos alelos, em um
mesmo valor, em geragdes sucessivas. Essa € uma condi¢do na qual as
frequiéncias dos alelos ndao aumentam nem diminuem, ocorrendo, entio,
a manuten¢ao da variedade genética de uma populacdo. Em seguida,

estudaremos em detalhes as condicdes de equilibrio genético.
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ATIVIDADES

Exercicio 5.1
A mariposa Panaxia dominula apresenta uma geragdo por ano. Na

Inglaterra, existem trés formas que as diferem entre si: pela quantidade

de pintas brancas nas asas superiores, de cor preta, e na quantidade de
preto nas asas inferiores vermelhas. Sabe-se, a partir de experimentos
de cruzamentos, que as diferencas de pigmentacgio sdo causadas por
diferengas alélicas em um tnico loco (essa tnica diferenga génica com
dois efeitos fenotipicos é um exemplo de pleiotropia). O sistema € co-
dominante, ou seja, o heterozigoto é um intermediario entre ambos
os homozigotos. O genétipo A/A, é o que apresenta muitas pintas
brancas, A A, ¢ o heterozigoto e A,A, é o genétipo com a asa superior
mais escura (menos pintas brancas). Entre os anos 1939 e 1970, foi

coletado um determinado nimero de mariposas de cada genétipo:
AA, =17.062 AA=1295 AA, =28

Calcule as freqiiéncias genotipicas e génicas na populacgio de

mariposas.

RESPOSTA
Freqiiéncias genotipicas:
Numero total de mariposas = 18.385
AA =17062/18385=0.928
AA,= 1.295/18.385 = 0.070
AA,=28/18.385 = 0.002
Note que a soma de todas as freqtiéncias genotipicas sempre corresponde d
unidade ou 100% (0.928+0.070+0.002 = 1).

Frequiéncias génicas:

Ndmero total de cdpias dos genes 18.385 x 2 = 36.770 alelos

A= (17062 x2) + (1.295 x 1) = 35.419; f Al = 35.419/36.770 = 0.963
A,=(28x2)+ (1.295x 1) = 1.351; fA2 = 1.351/36.770 = 0.037

Note que a soma das freqtiéncias génicas sempre corresponde G unidade ou
100% (0.963+0.037 = 1).
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Exercicio 5.2

Considere o gene humano CCRS, que codifica para um co-receptor
de macrofagos para o HIV-1, agente causador da AIDS. Os genétipos
homozigotos para uma dele¢ao de 32 aminoacidos (CCDRS5-A32) sdo
extremamente resistentes a infec¢io pelo HIV-1. Em uma amostra de
294 parisienses estudados para os alelos + (normal) e A32 (dele¢do), os

numeros de individuos com cada genétipo foram os seguintes:

+/+ = 224 pessoas +/A32 = 64 pessoas A32 / A32 = 6 pessoas

Calcule as frequiéncias genotipicas e génicas.

RESPOSTA
Frequéncias genotipicas:
Ndmero total de individuos: 294
+/+ =224/294 = 0.762
+/A32 = 64/294 =0.218
A32/A32 = 6/294 = 0.020

HETEROZIGOSIDADE

O termo heterozigosidade refere-se a uma medida da variacdo
genética em uma populacdo, com relacio a um loco. Essa medida reflete
a frequiéncia de heterozigotos para esse loco. Tal estimativa é muito util
para avaliarmos a diversidade genética de uma populacdo natural (Figura
5.5). No caso do exemplo da espécie de borboleta, vemos que, das 100
borboletas, 60 foram heterozigotos (AB), ou seja, sua heterozigosidade
observada (H,) foi de 60%.

Quando se estima a heterozigosidade em mais de um loco, pode-
se calcular também a heterozigosidade média, que é a média aritmética

simples de todas as heterozigosidades.
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Além da heterozigosidade observada diretamente na amostra,
podemos também estimar qual heterozigosidade a populagdo tera na
proxima geragao, se os efeitos de outras forgas evolutivas (basicamente, a
mutacdo ou a selecio natural) forem muito pequenos. Essa heterozigosidade,
chamada “heterozigosidade esperada” (H ), é uma medida util da
variabilidade populacional, pois depende menos do tamanho amostral,
refletindo melhor a variabilidade real da populagio.

Enquanto a H_ ¢ calculada a partir das freqiiéncias genotipicas,
a H_ ¢ calculada a partir das freqiiéncias génicas, da seguinte forma:
considere um loco com dois alelos A e B, com respectivas freqiiéncias p e
q(p +q=1). Suponha que a freqiéncia real de genétipos heterozigotos na
populagio, no presente momento, é representada por H. Se a populagio
estivesse em equilibrio genético (ainda nesta aula, veremos a situagio
de Equilibrio de Hardy-Weinberg ou, abreviadamente, EHW) para este
gene, a freqiiéncia de genotipos heterozigotos seria igual a 2pq.

Assim, H_ = 2pq. No caso do nosso exemplo das borboletas, a
heterozigosidade esperada seria H =2 x 0,6 x 0,4 ou H_= 0,48 ou 48%.
Observe que esse valor ¢ inferior ao valor observado (H_= 0,60). Existem
maneiras de se verificar se a diferenca entre os valores observados e
esperados da heterozigosidade € estatisticamente significativa ou ndo. Uma
diferenca significativa entre os dois valores pode indicar que a populagio
esta sob efeito da sele¢ao natural ou de outros fatores evolutivos.

Dessa forma, podemos avaliar, por exemplo, se uma populagio de
uma area sob impacto ambiental teve sua H_diminuida ou ndo e tomar
as devidas precaugdes quanto a conservagio da variabilidade genética
dos organismos desta regido.

De acordo com a definicao

POPULACAO 01

POPULACAO 02ccg 0

7 i
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de heterozigosidade, essa estimativa
¢ feita para um determinado loco.

A variabilidade genética nao é

uniforme para todos os locos;
portanto, um loco pode ser
altamente polimoérfico, ou seja,
muito variavel, enquanto outros,

do mesmo individuo, apresentem

baixa variabilidade.

Figura 5.5: Esquema apresentando duas populac¢des: com baixa (popu-

lacdo 01) e alta heterozigosi

dade (populagdo 02), em relacdo a um loco

que determina numero de manchas na pelagem de coelhos.
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MODELOS

Nesta aula, definiremos 'modelo’ como simplificagdo intencional
de uma situagio complexa, designada para eliminar detalhes exagerados,
de modo a focar o essencial.

Em Genética de Populacoes, lidamos com fatores como tamanho
de populacido, padroes de acasalamento, distribuicao geografica de
individuos, mutagio, migracao e sele¢ao natural (sobrevivéncia diferencial
ou sucesso reprodutivo). Embora desejemos, em ultima instancia, entender
os efeitos combinados de todos esses fatores, eles sao tio numerosos e
interagem de modos tao complexos que, normalmente, nio podem ser
compreendidos de uma vez. Situagdes mais simples entdo sao usadas, de
forma que poucos fatores identificiveis possam ser analisados e, outros,
negligenciados. Isso se chama "reducdo" das variaveis, e essa abordagem
chama-se reducionismo.

Um modelo freqiientemente usado em Genética de Populagoes
¢ o modelo matemadtico, que constitui um conjunto de hipoteses
que especificam relagbes matematicas entre medidas ou quantidades
mensuraveis (parametros) que caracterizam uma populagio.

Os modelos matematicos podem ser extremamente uteis. Eles
expressam precisamente a quantidade hipotética de relacdo entre
parametros, revelam quais parimetros sio 0s mais importantes em um
sistema e sugerem experimentos criticos ou observagdes. Servem como
guias para a cole¢ao, organizagao e interpreta¢ao dos dados observados,
além de fazerem predi¢des quantitativas sobre o comportamento do sistema
que podem, dentro de limites, ser confirmadas ou refutadas como falsas.

Modelos matematicos sdo sempre mais simples do que as situagoes
reais para as quais eles foram designados como elucidativos. Varias
caracteristicas do sistema real sdo intencionalmente deixadas fora do
modelo, ja que incluir todos os aspectos do sistema pode fazer o modelo
tornar-se muito complexo e inexeqiiivel. A construcio de um modelo
sempre envolve compromisso entre realismo e gerenciamento. Um
modelo completamente real serd provavelmente complexo demais para
ser manuseado matematicamente, enquanto um modelo matematicamente
simples pode ser tio fora da realidade que se torna inttil. Idealmente, um
modelo deve incluir todos os caracteres essenciais do sistema e excluir os
ndo-essenciais. O quanto um modelo é bom ou 1til depende do quanto

ele esta proximo da situacao ideal.
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IsozimAS

Formas funcionalmente
similares de enzimas,
codificadas por
diferentes locos génicos
ou por diferentes

alelos no mesmo loco.
A eletroforese de
proteinas, migracao

de proteinas sob
influéncia de um
campo elétrico, é um
dos métodos mais
baratos e efetivos de
revelacao de distintos
fenotipos de isozimas.
Vocé vera este assunto
com mais detalhes na
Aula 8 desta disciplina.

GoDFREY HAROLD
Harpy (1877
- 1947)

Famoso matematico
britanico que publicou
mais de 300 artigos
cientificos. Hardy

foi chamado “o

maior matematico
britanico do século
XX?. Suas principais
contribui¢oes foram nas
areas da Matemadtica
Pura e Teoria dos
Numeros. Seu artigo
de 1908, que ficou
conhecido como Lei

de Hardy-Weinberg,
foi o tinico na 4rea de
Genética. Hardy nunca
encontrou Weinberg e
ndo tinha conhecimento
do trabalho do alemao,
quando escreveu seu
artigo publicado no
mesmo ano.
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Um dos mais importantes modelos matematicos em Genética de
Populag¢oes lida com organismos que tém uma historia de vida muito
simples, chamada gera¢des ndo sobrepostas. Neste modelo, os individuos
de cada geracdo morrem antes de os membros da geracdo seguinte se
reproduzirem. Esse modelo se aplica, literalmente, apenas a plantas
anuais e alguns invertebrados de vida curta. Nesses organismos, todos
os membros de uma geragio nascem ao mesmo tempo, amadurecem e
alcangam a maturidade sexual em sincronia, cruzam simultaneamente e
morrem imediatamente apds produzirem a nova geragao.

A chave da simplificacdo esta no fato de que, em qualquer tempo,
todos os membros da populag¢do terdo a mesma idade, e nenhum
individuo sobrevive de uma geracdo para a seguinte. Esse modelo é
freqiientemente utilizado em Genética de Popula¢ées como uma primeira
aproximacdo para populag¢des que possuem historias de vida mais
complexas. Embora, a primeira vista, o modelo parega grosseiramente
simplista, os calculos de freqiiéncias genotipicas esperadas com base neste
modelo sdo adequados para varios propdsitos, e muitas vezes constituem
aproximagOes satisfatorias para populagdes com historia de vida longa
e complexa, como em humanos.

O calculo das frequiéncias genotipicas, a partir do conhecimento
das freqiiéncias alélicas ou génicas, torna-se direto quando consideramos
um modelo de gera¢des nao sobrepostas.

As freqiiéncias genotipicas sio determinadas, em parte, pela
maneira como 0s parceiros sexuais sao formados. A chance de um
individuo apresentar um dado alelo é a freqiiéncia desse alelo na
populacdo (assim como a chance de um individuo, escolhido ao
acaso, ser flamenguista € a frequéncia de flamenguistas na populacido).
Assim, na condic¢dao de acasalamento ao acaso, a probabilidade de dois
genotipos formarem um par sexual € igual ao produto das suas respectivas
frequiéncias genotipicas.

E importante guardar na memoria que o cruzamento pode ser
ao acaso (randémico) em relagdo a alguns tracos (caracteres), mas nao
randomico com respeito a outros, na mesma populagao. Em populagoes
humanas, por exemplo, os cruzamentos sdo ao acaso em relagdo a
maior parte dos polimorfismos de DNA, fenotipos de 1sozimas, grupos
sangiiineos e muitas outras caracteristicas, mas o cruzamento € nao-

randdmico com respeito a outros tragos, como cor de pele e altura.



As frequiéncias genotipicas sdo influenciadas também por varias
forcas evolutivas, inclusive mutacdo, migragao e selecao natural. Neste
ponto do nosso curso, essas forcas evolutivas serdo consideradas ausentes
ou de pequena magnitude, pois estamos comecando com os modelos
mais simples. As freqiiéncias genotipicas sdo afetadas por flutuagdes
estatisticas ao acaso, que ocorrem em todas as populacdes pequenas,
mas, por enquanto, partiremos da suposicdo de que cada populacio
local seja suficientemente grande para que os efeitos das populagoes

pequenas sejam irrisorios.

O PRINCiPIO DE HARDY-WEINBERG

O modelo populacional com o qual se comecou, em grande
parte, a pensar em Genética de Populag¢des é conhecido como Lei de
Hardy-Weinberg. Este nome se refere a duas pessoas, Goprrey HARDY,
matematico, e WiLHELM WEINBERG, fisico. Em 1908, eles publicaram artigos

independentes sobre o assunto.

O mais importante modelo populacional é conhecido como Equilibrio
de Hardy-Weinberg (EHW). Nesta disciplina, utilizamos os termos Lei,
Modelo, Postulado, Principio, Teorema e Teoria de Hardy-Weinberg
como sindnimos de EHW.

Para entendermos essa Lei, imagine uma popula¢ao de organismos
dipl6ides que possuem dois alelos A e B em um determinado loco, e que
a freqiiéncia de A = p e a de B = q, onde p + q = 1,0. Nessa populacio
hipotética, vamos admitir que:

1) Os genitores se cruzam ao acaso, em relagio a esses alelos (isto
¢, em panmixia).

2) A populagio é infinitamente grande e, portanto, erros de
amostragem ou deriva genética sdo despreziveis.

3) Nio ocorrem mutagao, migracao ou selecio.

Na populag¢do de organismos dipldides, existirdo trés tipos de
genotipos: AA, AB e BB. Esses individuos produzirdo dois tipos de células
sexuais, ou gametas: aqueles com A e aqueles com B. As freqiiéncias
desses tipos de gametas serdo as mesmas que as frequéncias génicas p e

g, na geragao que os produz. As freqiiéncias dos genotipos resultantes

WILHELM
WEeiInBERG (1862
- 1937)

Médico alemdo. Na
verdade, Weinberg nao
era um académico,

mas um pratico e
obstetra com grande
experiéncia, atuando
na cidade de Stuttgart,
Alemanha. Enquanto
Hardy s6 deixou

uma contribui¢ao na
Genética, Weinberg
trabalhou com esta
disciplina durante toda
sua vida. Mesmo com a
vida agitada da pratica
médica, Weinberg
publicou um ntimero
de artigos fundamentais
em diversos topicos da
Genética: estudo de
gémeos, mutagoes em
humanos, estatistica
médica e aplicacao

das leis de heranca
para populagoes. Seu
trabalho mais famoso
nesta ultima area, que
ficou conhecido como
Lei de Hardy-Weinberg,
foi publicado em 1908,
alguns meses antes

do artigo de Hardy.
Weinberg desconhecia o
trabalho de Hardy.
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podem ser calculadas pela combinagio, ao acaso (multiplicagdo), de

pares de gametas:

Gametas femininos

A B
p q
A AA AB
Gametas masculinos p p’ Pq
B AB BB
q qp q

A partir dos dados apresentados, vemos que as freqiiéncias

genotipicas da gerag¢do seguinte serdo:

Genotipo: AA AB BB
? 2pq ¢

Freqiiéncia: p 2

Tais freqiiéncias genotipicas dependem somente das freqiiéncias génicas
nos genitores, e nao de suas freqiiéncias genotipicas. Diz-se que tal populacdo
esta em Equilibrio de Hardy-Weinberg, ou equilibrio sob panmixia.

Usando a equacdo que diz que a freqiiéncia génica do alelo A (p)
mais a frequéncia génica do alelo B (q) é igual a um (p + q = 1), vemos

que a freqiiéncia de A, nessa populagio, é:

Frequiéncia A = p* + (2pq)/2 = p* + p(1-p) = p

Do mesmo modo, pode-se demonstrar que a freqiiéncia de B é
igual a q. Portanto, na geragio seguinte, as freqiéncias genotipicas serao
ainda p*2pq:q>. Sob esse equilibrio, portanto, as freqiiéncias génicas e
genotipicas permanecem constantes de geracdo para geragao.

Em 1908, o EHW foi uma demonstracao muito importante, por
haver provado matematicamente que, na auséncia de forgas evolutivas,
a varia¢do génica nao decresce. Note, também, que as propor¢des de
Hardy-Weinberg serio atingidas em apenas uma geracao de cruzamentos
ao acaso (observando-se os trés conjuntos de condicoes ja assinalados),
independentemente das freqiiéncias genotipicas originais.

A relagio entre frequiéncias genotipicas e freqiiéncias génicas para
dois alelos, em uma popula¢ao em Equilibrio de Hardy-Weinberg, pode

ser representada graficamente (Figura 5.6).



AA AA

A,

Freqiiéncia genotipica
]
1

Figura 5.6: Relacdo entre
frequéncias genotipicas
e frequéncias génicas
para dois alelos em uma
populacdo em Equilibrio
de Hardy-Weinberg.
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RESUMO

A Genética de Populag¢des estuda as diferengas genéticas que ocorrem naturalmente
entre os organismos de populac¢ées naturais, definidas como aquelas em que ocorre
cruzamento sexual e compartilhamento de um pool de genes. Tais popula¢des tém
continuidade genética tanto no tempo como no espaco, por causa do intercruzamento
de seus membros e das interconexdes reprodutivas entre as geragoes.

Essas popula¢des tém dois atributos importantes: freqténcias génicas e conjunto
génico. A constituicdo genética é descrita pela proporcdo (%) de individuos
pertencentes a cada genétipo (freqiiéncias genotipicas). A freqliéncia génica ou
alélica de um determinado alelo em um grupo de individuos é definida como a
proporcao (%) de todos os alelos de um loco que sdo de determinado tipo. As
freqliéncias génicas podem variar com o tempo e com o espaco.

O equilibrio genético pode ser definido como a estabilidade na freqtiéncia dos
alelos, ao longo de sucessivas geracdes, garantindo a manutencao da variabilidade
genética de uma populacdo. O termo heterozigosidade refere-se a uma medida
da variacdo genética em uma populacdo, com relagdo a um loco, refletindo a
freqliéncia de heterozigotos para esse loco. Essa estimativa é Gtil na avaliacdo da
diversidade genética de uma populacdo natural. A genética ndo é uniforme para
todos os locos. Assim, um loco pode ser altamente polimoérfico, enquanto outros,

do mesmo individuo, apresentam baixa variabilidade.
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Os modelos matematicos sao simplificacdes intencionais de uma situacdo complexa
e podem ser extremamente Uteis em Genética de Populag¢des. O principal modelo
populacional na Genética de Populag¢des é a Lei de Hardy-Weinberg, determinando que
as freqUiéncias génicas e genotipicas permanecem constantes, de geracdo para geragéo,
desde que o conjunto de trés condicGes seja respeitado: 1) cruzamento ao acaso; 2)

populagdo infinitamente grande; 3) auséncia de mutagdo, migracdo ou sele¢ao.

AUTO-AVALIACAO

Vocé conseguiu fazer os exercicios sem olhar o gabarito? Sim? Otimo! Vocé esta
preparado para a préxima aula. Nao? Volte ao exemplo das borboletas e releia,
com calma, o processo de resolucdo. Aplique o mesmo procedimento para os
exercicios: é so substituir as borboletas por mariposas ou genes humanos. Caso
ainda persistam duvidas, recorra ao seu monitor e ndo passe a aula seguinte sem

se sentir seguro no calculo de freqiéncias génicas e genotipicas.

INFORMAGCOES SOBRE A PROXIMA AULA

Na préxima aula, estudaremos com profundidade o Principio de Hardy-Weinberg,

suas aplicacoes e implicagdes.
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