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cular. O objetivo deste trabalho ¢ discutir sobre as explica¢des de domindncia
e recessividade a partir da proposta de Mendel, e como a genética molecular
contemporanea contribuiu nesse sentido. Para tanto, considerar-se-4 alguns
autores que, no século XX, procuraram explicar o fen6meno bem como as-
pectos referentes a articulagdo entre genética da transmissio e genética mole-
cular na interpretagio da dominancia. O artigo tratara de explicagGes para a
dominancia em dois niveis, o fenotipico (original de Mendel) ¢ o molecular,
visando mostrar que, sob o enfoque epistemoldgico, elas ndo tratam do
mesmo fenoémeno, isto é, s@o conhecimentos distintos e que historicamente
se mesclaram.
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Relationship between transmission genetics and molecular genetics:
How does contemporary biology interpret Gregor Mendel’s dominant
and recessive characters?

Abstract: A biochemical explanation of dominance allows the reinterpreta-
tion of the phenomenon and the relationship between transmission and mo-
lecular genetics. This work discusses the explanations of dominance and re-
cessiveness based on Mendel’s proposal and how contemporary molecular ge-
netics contribute. For this reason, we will consider some authors who, in the
20th century, tried to explain the phenomenon as aspects referring to the ar-
ticulation between the genetics of transmission and molecular genetics in the
interpretation of dominance. The article will try to explain the dominance on
two levels, the phenotypic (originally by Mendel) and the molecular, aiming to
show that, based on the epistemological approach, they do not deal with the
same phenomenon but only with different and historically mixed facts.
Keywords: History of genetics. Dominance. Recessiveness. Scientific expla-
nations.

1 INTRODUCAO

Em cruzamentos experimentais com variedades de ervilhas do gé-
nero Pisum, Gregor Mendel (1822-1884), discutiu sobre como os carac-
teres se distribufam na descendéncia, uma investigagio que adotou uma
abordagem que, posteriormente, poderia ser relacionada a genética da
transmissao, caracterizada por estudar a hereditariedade no aspecto da
transmissdo de caracteristicas de uma geragdo para outra (Pierce, 2011,
pp- 46-47). Os resultados obtidos nessa investigacdo permitiram levan-
tar questoes referentes aos mecanismos subjacentes aos fendémenos da
dominancia e recessividade.

Por meio de trabalhos muito posteriores a Mendel, quase um século
depois, durante a segunda metade do século XX, o conhecimento a
respeito do material genético na dimensio estrutural e funcional per-
mitiu chegar a conclusdes sobre os processos biossintéticos. Foi pos-
sivel propor explica¢oes detalhadas no contexto da genética molecular,
a disciplina que estuda a natureza estrutural e funcional do material
genético, como processos de transcriciao e traducdo (Pierce, 2011, p.
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5). Porém, mais do que isso, o entendimento bioquimico da dominan-
cia permitiu o esclarecimento e a reinterpretacao da relacdo entre a ge-
nética da transmissdo e a genética molecular (desenvolvida a partir da
década de 1950).

Considerando tal reinterpretacdo, o objetivo deste trabalho é discu-
tit como se deu a constru¢io do conhecimento de dominancia e reces-
sividade e como a genética molecular contemporanea contribui para
isso.

2 A DOMINANCIA COMO PROPOS MENDEL

Mendel, ao estudar as relagdes entre os progenitores e a descendén-
cia da planta de ervilha (Pisum sativum) (figura 1), teceu comentarios
referentes aos caracteres do descendente hibrido, utilizando os termos
“dominante” e “recessivo”. Tais termos referem-se a presenca no des-
cendente da caracteristica de apenas um dos progenitores, que implica
na auséncia da caracteristica do outro progenitor em uma dada geragio.
Nas geracoes seguintes, a caracteristica que estava ausente podia rea-
parecer nos descendentes, por isso foi chamada de “recessiva”. Nas
palavras de Mendel:

[...] o carater hibrido se assemelha ao de uma das formas parentais tdo
intimamente que a outra escapa completamente da observac¢do ou nio
pode ser detectada com clareza. [...]. Esses caracteres do hibrido serdo
denominados “dominantes” e aqueles que se tornam latentes no pro-
cesso serdo denominados “recessivos”. A expressdo "recessivo" foi es-
colhida porque os caracteres assim designados se retiram ou desapare-
cem completamente nos hibridos, mas reaparecem inalterados em sua

descendéncia [...]. Mendel, [1866], 1909, 2008, p. 15)

Ao cruzar plantas com ervilhas amarelas com plantas que com er-
vilhas verdes, Mendel obteve somente descendentes com ervilhas ama-
relas. Eis o fenémeno da domindncia, o qual é caracterizado pelo de-
saparecimento da caracteristica de um dos progenitores na geragao se-
guinte (hibrida).

Procurando explicar o fenémeno, para além de asser¢des referentes
a distribuicdo de caracteres entre os progenitores e a progénie, foram
apresentadas variadas hipéteses. Algumas serdao mencionadas na pro-
xima sec¢ao.
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Figura 1. Pisum sativum
Disponivel em: <https://commons.wikimedia.otg/wiki/File:Illustra-
tion_Pisum_sativum0.jpg>

3 O ESTUDO DA DOMINANCIA A PARTIR DE MENDEL:
ALGUMAS CONSIDERACOES

Algumas décadas apds a publicacio do artigo original de Mendel
sobre as ervilhas (18606), o botanico holandés Hugo De Vries (1848-
1935), considerado por alguns como um dos “redescobridores” do tra-
balho de Mendel considerava inicialmente que sempre haveria ou re-
cessividade completa, isto é, na geracdo hibrida nunca apatreceria um
efeito intermediario entre as caracteristicas dos progenitores. Porém,
depois acrescentou: “Eu observei diversas excegdes a essa regra (De
Vries, 1950, p. 36). Outro botanico, Carl Correns (1864-1933), havia
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encontrado em seus experimentos com Mathiola (figura 2), resultados
que indicavam que nem sempre a dominancia era completa, pois apa-
receram descendentes com caracteristicas intermedidrias entre os pro-
genitores (Stubbe, 1972, p. 283; Martins, 2002, p. 43).

O naturalista inglés William Bateson (1861-1926), embora tivesse
encontrado em seus experimentos casos que corroboravam a domi-
néncia, logo encontrou casos em que ela ndo se aplicava, como nos
cruzamentos de galinhas andaluzas brancas com negras, os descenden-
tes eram cinza-azulados (Bateson & Saunders, 1902, p. 36; Martins,
2002, p. 43) ou em ervilhas-de-cheiro (Lathyrus odoratus) (figura 3).

Figura 2. Género Matthiola
Disponivel em: <https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Favou-
rite_flowers_of_garden_and_greenhouse_(Pl._22)_(7789042742).jpg>
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Figura 3. Sweet peas (Lathyrus odoratus)
Disponivel em: <https://upload.wikimedia.org/wikipedia/com-
mons/0/02/A_bunch_of_sweet_peas_%?28Lathyrus_odoratus%29._Co-
loured_lithogra_Wellcome_V0044578.jpg>

Juntamente com um de seus colaboradores, Reginald C. Punnett
(1875-1967), propos uma hipétese para explicar a dominancia e a re-
cessividade. Em suas palavras: “a dominancia, como agora supomos,
se deve a presenca de algo que estd ausente no recessivo” (Punnett &
Bateson, 1908, p. 658), porém, logo a abandonaram.

Mais tarde, Sewall Wright (1889-1988) afirmou que a explica¢io
para a dominancia nao tinha relagio com o mecanismo de transmissio,
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mas sim com a fisiologia do organismo (Wright, 1934, p. 24). Essa fi-
siologia, para o autor, residia na acdo dos “alelomorfos” (hoje desig-
nados “alelos”) e na atividade enzimatica, sendo que “alelomorfos su-
periores” produziriam a dominancia devido a questoes quantitativas da
atividade génica.

Em 1940, os geneticistas norte-americanos George Beadle (1903-
1989) e Edward Tatum (1909-1975) ampliaram a discussio propondo
a relacdo “um-gene-uma-enzima” (Beadle & Tatum, 1941a). Os auto-
res discutitam como a a¢do das enzimas poderia atuar na determina¢io
das caracteristicas, tratando de exemplos nos quais genes influencia-
vam pigmentos (Beadle & Tatum, 1941b).

Mais complexa que a anterior, a proposta dos geneticistas britdnicos
Henrik Kacser (1918-1995) e James Burns para explicar a producio de
fenétipos incluiu as discussdes referentes a ag¢do conjunta de enzimas,
pois, segundo os autores, enzimas atuam de forma conectada e estao
ligadas em um processo que envolve seus substratos e produtos
(Kacser & Burns, 1981). Na introducio, eles assim se expressaram:

Nés mostraremos que a recessividade de mutantes é uma consequén-
cia inevitavel das propriedades cinéticas das trajetorias [metabolicas]
catalizadas por enzimas e que nenhuma outra explicagio é necessaria.
(Kacser & Burns, 1981, p. 640)

Contudo, eles nio fizeram uma distingdo entre o gene (DNA), o
produto primario da transcri¢ado (RNA), o produto primario da tradu-
¢io (polipeptidio) e o fendtipo discernivel final (Falk, 2001, p. 313).

Torna-se evidente que que, as tentativas explicativas posteriores a
Mendel foram enviesadas para uma abordagem fisiol6gica. Entretanto,
apesar de os conhecimentos da genética de transmissao terem estimu-
lado a pesquisa na fisiologia, a relacdo entre as manifestacoes fenotipi-
cas nos dois niveis de organiza¢ao (organismico e molecular) ainda nao
estava completa.

4 ENTRE A GENETICA DA TRANSMISSAO E A
GENETICA MOLECULAR: A LOCALIZACAO DA
DOMINANCIA

I 'Termo proposto por Bateson (Bateson & Saunders, 1902; p. 31; Durigan & Martins,
2021, p. 214).
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O filésofo norte-americano David L. Hull (1935-2010) considerou
possivel uma articulagdo: entre a genética de transmissdo e a genética
molecular. Ele procurou mostrar como o conhecimento mendeliano
de dominancia, que faz parte da genética de transmissao, poderia ser
conectado ao conhecimento da genética molecular em ascensio. O au-
tor discutiu, por exemplo, a possibilidade de redugdo da genética da
transmissao a genética molecular.

E importante esclarecer que a reducio de teorias, tal como proposta
pelos empiristas l6gicos, é um processo complexo, que envolve o esta-
belecimento das chamadas “leis ponte” e outras condi¢des logicas?
Muitos outros autores trataram desse tema e ele esteve “em pauta” por
algumas décadas do século XX. David Hull, no livro de 1974 (traducio,
1975) trata deste tema ndo apenas no Cap. 1, mas também no ultimo,
com os devidos cuidados para evitar a complexidade légica do assunto.

Hull (1975) admite que inicialmente os mecanismos envolvidos na
dominancia eram desconhecidos. Porém, uma vez conhecidos, os me-
canismos poderiam ter multiplas explica¢oes.

Além da multiplicidade de explicagdes possiveis, o fenomeno da
dominancia é complexo. Devido a hierarquia estrutural dos seres vivos,
observagoes referentes a dominancia e recessividade dependem do ni-
vel de organizacio no qual o fenétipo ¢ examinado. Configura-se, desse
modo, a dimensdo fenomenolégica inerente ao uso dos termos da do-
mindncia e recessividade, o que também ¢ discutido por Hull.

A discussdo a respeito de explicagoes fisiologicas e a respeito da
fenomenologia envolvida em afirmagdes referentes a dominancia tera
continuidade na préxima se¢io, na qual exemplos serdo explorados
para fundamentar a argumentagio.

4.1 Explicagdes contemporineas que a genética molecular
atribui para predicados da genética de transmissio

Atualmente, em termos da genética contemporanea, a dominancia
pode ser entendida como “o fenétipo mostrado pelo heterozigoto”
(Griftiths ez al., 2011, p. 46). E importante situar o fenémeno ao nivel

2 Uma explicagio simples pode ser vista em Sterelny, K. & Griffiths, P. E. 1999. Sex
and death — A n introduction to philosophy of biolgy, capitulo 7. Uma versio mais elaborada
encontra-se em Klee, R. 1997, Introduction to the Philosophy of Science — Cutting Nature at its
Seams, capitulo 5. Nota dos Editores.
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do fenétipo, ou seja, da caractetistica, o que evita o desvio de nivel
estrutural, uma vez que atribuir os adjetivos dominante/recessivo aos
elementos do gendtipo seria um equivoco. Dizer, por exemplo, “alelo
dominante” configura um desvio.

De acordo com Hull (1975), adjetivos como “dominante”, “reces-
sivo” ou “codominante” nio tratam de reagdes entre genes, mas de
reacGes entre os produtos génicos. Tais adjetivos devem estar associa-
dos a frases abertas da genética moleculat, pois um unico predicado
mendeliano pode estar associado a varios mecanismos moleculares.

Para justificar como a expressao “alelo dominante/recessivo” é
equivocada em termos atuais, Hull (1975) explica que o alelo nao ¢é
simplesmente dominante ou recessivo, visto que podera originar fené-
tipo recessivo para algumas das caracteristicas que controla, mas origi-
nar fenétipo dominante com relagdo a outros (como ocorre na pleio-
tropia). O autor também exemplifica com o caso dos alelos multiplos,
pois um mesmo alelo pode originar fenétipo dominante para um par
de alelos, mas pode originar fendtipo recessivo para outro (como
ocorre na cor da pelagem de coelhos).

A seguir, alguns exemplos mendelianos serdo apresentados e o ob-
jetivo de analisar os casos estd em destacar o carater fenomenoldgico
da fisiologia da dominincia, em apontar como predicados mendelianos
podem ser explicados por meio de mecanismos particulares da genética
molecular e em exemplificar como a produgio de fenétipos é um pro-
cesso complexo composto de varios passos.

4.2 Exemplo 1: A cor da ervilha de Mendel e a degradagio de
clorofila

As ervilhas utilizadas nos experimentos de Mendel sdo todas verdes
em um estado imaturo de sua pigmentacido. Porém, ao amadurecer,
podem se tornar amarelas (VV) a partir de um processo enzimatico de
degradacao de clorofila (Thomas ez a/., 1996). O gene SGR (stay green)
sequencia uma das enzimas responsaveis por esse processo de degra-
dagdo (Armstead ez a/., 2007). Acontece que nos individuos homozigo-
ticos recessivos (Vv), nos quais as sementes permanecem com a coft
verde ainda que maduras, a proteina SGR mutada produzida a partir
dos alelos na versdo “v” ndo é funcional (Ellis ef a/, 2011.). Nessas
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plantas, a degradagdo da clorofila ndo acontece e a cor verde perma-
nece na semente madura.

Nas plantas homozigéticas amarelas, a enzima SGR ¢é funcional.
Nas plantas homozigéticas verdes, a enzima SGR nio ¢ funcional e a
clorofila ndo é degradada. Mas ainda cabe a pergunta a ser respondida:
Por que as ervilhas do individuo heterozigoto (Vv) tém fenétipo ama-
relo? Ou seja, por que a cor verde ndo € detectavel? Em termos de
genética molecular, podemos dizer que a planta heterozigota (Vv) tera
metade da quantidade de enzima produzida em um homozigoto (VV).
Ainda assim, o unico alelo “V” produz enzima em quantidade sufici-
ente para degradar toda a clorofila das ervilhas, tornando-as amarelas
quando maduras (Thomas ez a/., 1996) (quadro 1).

Fisiologia da cor das ervilhas: Articulagio entre genética de transmissio e genética
molecular:
Ervilhas imaturas
(verdes)
1 Produz 100% das enzimas SGR funcionais
Gene SGR Clorofila degradada ——— Ervilhas amarelas

(stay green)

1

Produgio de enzima

SGR Produz 100% das enzimas SGR ndo funcionais
Clorofila nio degradada —» Ervilhas verdes
Degradagiio da

clorofila
Produz 50% das enzimas SGR funcionais
Ervilha amarela Suficiente para degradar a clorofila + Ervilhas amarelas

Quadro 1. Diagrama explicativo da fisiologia da cor das ervilhas e da articu-
lagdo entre genética de transmissdo e genética molecular relacionada a essa
caracteristica Fonte: Elaborado pelos autores (2023).

4.2.1 Exemplo 2: A altura das plantas de Mendel e a giberelina

Outro exemplo mendeliano que pode ser explorado por meio da
articulacdo entre genética de transmissdo e genética molecular é o da
altura das plantas de ervilha. O fenétipo de planta alta é dominante
com relacio ao fendtipo de planta baixa, sendo a altura determinada
pela agao do hormoénio giberelina (que promove o alongamento da
planta) (Hedden & Proebsting, 1999) (quadro 2).
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Fisiologia da altura das ervilhas: Articulagio entre genética de transmissio e genética

molecular:
Plantas de ervilha
Produz 100% das enzimas funcionais

Enzima funcional

Conversio de
precursor em

Conversio de precursor em giberelina —+ Plantas altas

giberelina Produz 100% das enzimas com mudanca de aminoacidos

1 Atvidade enzimatica reduzida —» Plantas baixas

Crescimento da

planta em altura

Produz 50% das enzimas funcionais

Planta alta Produgio suficiente de giberelina —» Plantas altas

Quadro 2. Diagrama explicativo da fisiologia da altura das ervilhas e da arti-
culacdo entre genética de transmissdo e genética molecular relacionada a essa
caracteristica. Fonte: Elaborado pelos autores (2023).

Os alelos “B” (planta alta) e “b” (baixa) (embora outros alelos tam-
bém possam estar envolvidos no fenétipo em questio) estdo relacio-
nados com a produgdo de uma enzima envolvida na conversao de um
precursor em giberelina (Hedden & Proebsting, 1999).

A mutacio que origina o alelo “b” ¢ uma mudanga de aminodcido
(alanina é substituida por treonina) em uma regiao responsavel por ori-
ginar o sitio ativo da enzima envolvida com a produgio de giberelina
Sendo assim, ocorre reducdo da atividade enzimatica, explicada pela
diminui¢do da afinidade do sitio ativo com substratos (Hedden & Pro-
ebsting, 1999).

O fenomeno da dominancia acontece porque em plantas heterozi-
gotas (Bb) a quantidade de enzima funcional produzida a partir de um
unico alelo (B) é suficiente para a produgao de giberelina, promovendo
o crescimento (Offner, 2011)

4.2.2 Exemplo 3: A textura da ervilha de Mendel e a conversio
de amido

Os fenoétipos alternativos no formato da semente da ervilha de

Mendel sao textura lisa e rugosa, sendo a primeira o fenétipo domi-

nante e a ultima o fenétipo recessivo. A explicacio fisiolbgica envolve

a producdo de uma enzima pelos alelos “R” e “t”, capaz de converter
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uma forma nio ramificada de amido em uma forma ramificada. O alelo
“r”, mutado, origina um uma forma disfuncional da enzima, o que
causa acumulo de amido na forma nio ramificada e a transferéncia ex-
cessiva de 4gua na semente por OsmoOse; a0 secar posteriormente,
ocorre um enrugamento (fenétipo rugoso) (Reid & Ross, 2011).

A dominancia ocorre porque em uma planta heterozigética (Rr), a
produgdo de enzima pelo alelo (R) é suficiente para produzir o amido
ramificado, impedindo a entrada excessiva de agua ou o enrugamento;
desta forma, o fenétipo ¢ liso e indistingufvel do fenétipo da planta
homozigética “RR” (Reece ¢7 al., 2015) (quadro 3).

A analise dos exemplos propostos permite extrair uma conclusiao
importante acerca da fenomenologia envolvida na dominancia: se con-
siderarmos a semente de ervilha verde/amarela, é possivel observar
que embora possamos utilizar o termo “dominancia” para tratar da re-
lagao entre os fenétipos verde e amarelo, se considerarmos o nivel mo-
lecular, a dominancia nao é uma verdade: Ambos os alelos “V” e “v”
originam enzimas (uma funcional e outra disfuncional), assim, poderi-
amos falar em “codominancia” ao nivel molecular.

Alelos que originam fendtipos recessivos podem fazer contribui-
¢Oes (ainda que sejam enzimas ndo funcionais) que nem sempre S0
produtos prontamente detectaveis sem o auxilio de andlises bioquimi-
cas.

Fisiologia da textura das ervilhas: Articulagio entre genética de transmissio e genética
molecular:
Plantas imaturas
- - Produz 100% das enzimas funcionais
Conversio em amido ramificado —+ Sementes lisas
Conversdo de amido -
em forma ramificada bl
l Produz 100% das enzimas nio funcionais
Impede entrada Amido nio ramificado (entrada

. . . p *» Sementes rugosas
excessiva de 4guana excessiva da dgua na célula)

célula
1

Produz 50% das enzimas funcionais

Semente com textura

lisa Producio suficiente de amido ramificado — Sementes lisas

Quadro 3. Diagrama explicativo da fisiologia da textura das ervilhas e da ar-
ticulacio entre genética de transmissao e genética molecular relacionada a
essa caracteristica. Fonte: Elaborado pelos autores (2023).
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Assim, uma contribui¢do da genética molecular para a dominancia
estd em permitir a identificacio de que a dominancia é relativa, uma
vez que, devido ao carater fenomenoldgico inerente, é dependente de
qual nivel do fenétipo esta sendo observado.

A biologia molecular também contribuiu para o entendimento de
que a dominancia ndo tem uma explica¢io fisiolégica padronizada para
todos os casos, pois cada fenétipo formado sera entendido por meio
de uma explicagdo especifica.

5 CONSIDERACOES FINAIS

A partir da proposi¢ao de Mendel, ocorreram muitas tentativas para
explicar a dominancia. Para obter respostas, foram necessarios estudos
do gene e da producio biossintética das células.

Quando dizemos “nivel do fenétipo”, estamos nos referindo ao ni-
vel da caracteristica; do resultado do metabolismo biossintético da cé-
lula. Fenétipo, nesse sentido, op&e-se ao gendtipo (alelos, cromosso-
mos, genes). Em relacdo a caracteristica, compreendemos que sua ma-
nifestacdo pode dar-se em dois niveis de organiza¢io: molecular e do
organismo. Assim, um mesmo produto biossintético poderia apresen-
tar diferentes fenétipos: um ao nivel molecular e outro ao nivel do or-
ganismo. E importante mencionar que a distingao de niveis de fen6tipo
¢ possivel atualmente a partir dos conhecimentos produzidos pela ge-
nética molecular, posteriormente aos trabalhos de Mendel. No con-
texto da producdo do botanico alemio, nao seria possivel distinguir a
manifestacdo das caracteristicas em niveis estruturais distintos.

E desse modo que o fenémeno da dominancia, para ser explicado
em sua totalidade, passa a demandar explicagdes de duas disciplinas: a
genética de transmissao e a genética molecular. Assim, contemporane-
amente, os estudos envolvendo um determinado caso de dominancia
poderdo ser compostos de afirmagbes acerca de como os fendtipos
parentais se distribuem nos fenétipos dos descentes, mas também so-
bre como processos biossintéticos do organismo estdo envolvidos na
produgdo de cada um desses fenétipos.

A partir da interpretagdo dos termos “dominante” e “recessivo” por
parte de Mendel, muitos estudos foram desenvolvidos. Hoje sabermos
que ndo sio os alelos que sdo dominantes ou recessivos, uma vez que
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tendem a ser ambos funcionais (embora nem sempre sejam detecta-
veis).

Assim, € possivel reiterar que a genética molecular nio tornou pres-
cindivel a genética de transmissdo, uma vez que ambas as disciplinas
respondem por objetivos diferentes. Além disso, a genética molecular
contribuiu para elucidar mecanismos fisiologicos subjacentes ao fend-
meno da dominancia.
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