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Fenótipo =  GENÓTIPO  
     +  

      Ambiente 

O que é o genoma? 



Projetos 
Genoma 

Genoma: sequencia de DNA 
de todos os cromossomos 
de um organismo 



Evolução das descobertas da origem 
genética de doenças humanas  



Onde estão os genes? 

Cromossomos nucleares 
e mitocondriais 



Cromossomos Humanos 

Cariótipo  
Humano 



DNA a molécula da vida 

Cada célula tem: 

46 cromossomos 
humanos 

2 metros de DNA 

3 bilhões de 
subunidades de DNA 
(bases A, C, T,G) 

 ~ 25.000 genes que codificam para RNA e 
proteínas  responsáveis pelas funções biológicas 



Níveis de 
empacotamento do 

DNA 

Nucleossomo 



Genes Humanos envolvidos na síntese de histonas 



DNA mitocondrial 

Codifica para 
algumas proteínas 
da cadeia de 
transporte de 
elétrons e tRNA, 
rRNA para a 
síntese protéica 
mitocondrial 

37 genes 
mitocondriais 
humanos 



Herança mitocondrial e do cromossomo Y 



Principais tipos de doenças 
genéticas 

 Monogênica: anemia falciforme,  

  fibrose cística, albinismo 

 

  Multifatorial (combinação gênica que 
gera predisposição): hipertensão  

 

 Transtornos cromossômicos: síndrome de 
        Down 



Exemplos de doenças monogênicas 

Albinismo: ausência ou defeito 

de uma enzima envolvida na 

produção de melanina.  

Acondroplasia: 
substituição de uma glicina 

por arginina no domínio 

transmembranar do 

receptor do fator de 

crescimento fibroblástico 3 

http://pt.wikipedia.org/wiki/Enzima
http://pt.wikipedia.org/wiki/Melanina
http://pt.wikipedia.org/wiki/Glicina
http://pt.wikipedia.org/wiki/Arginina
http://pt.wikipedia.org/w/index.php?title=Fibrobl%C3%A1stico&action=edit&redlink=1


Exemplo de transtorno cromossômico 

Síndrome de Down 



Difração de 
raio X do 

DNA 

Razão das bases do DNA 

Características do DNA 



Watson e Crick 1953 

Modelo da 
dupla hélice 
do DNA 



April 25, 1953: James Watson e Francis Crick publicaram 
o clássico paper que descreve pela primeira vez a estrutura 
de dupla hélice do DNA. Eles notaram que a estrutura 
sugeria o mecanismo de replicação do material genético. 
 



Premio Nobel em Fisiologia e Medicina em 1962 



Quais são as funções do DNA? 

• Replicação: preservação da 
espécie por que é o material 
hereditário 

 

• Transcrição: síntese de RNA  



A replicação do DNA é semiconservativa e a 
síntese das fitas de DNA é semidescontínua 



Replicação do 
DNA e os 
fragmentos 
de Okazaki 

Uma fita 
contínua e uma 
fita descontínua 



Os cromossomos dos organismos complexos 
têm muitas origens de replicação 



• Como os genes estão 
distribuídos ao longo dos 

cromossomos ? 



Média de tamanho de um gene humano: 27 kb 



Contraste entre as densidades 
gênicas humanas 



Não há relação entre o tamanho do cromossomo 
e o número de genes no genoma humano 

Tamanho dos 

cromossomos 

Número de 

genes por 

cromossomo 



Sequencias de DNA repetitivo 

• Família Alu: tamanho 300 nucleotídeos.  

  Compõem 10 % do genoma humano. 

 

• Line: tamanho 6 Kb.   

  Ocupa 20 % do genoma humano. 

 

• Regiões centroméricas e teloméricas.  

 



50% do genoma humano é constituído 
de DNA repetitivo (DNA satélite) 

DNA principal 

DNA satélite 



Número de 

minisatélites  (10 a 

100 pb) difere entre  

os indivíduos e entre 

os alelos  de um 

mesmo indivíduo 

(heterozogoto). 

 

DNA fingerprinting 



Menos que 2 % do genoma 
humano codifica proteína. 





A quantidade de DNA não codificador está relacionada 

a complexidade dos organismos 



Visão tradicional da atividade gênica 



Visão atual da atividade gênica 



Papel do RNA não codificador 
(ncRNA) na expressão gênica 

 

• Desenvolvimento embrionário 

• Diferenciação celular 

• Estabilidade genômica 

• Estabilidade do mRNA  

• Altera a estrutura da cromatina 



A regulação da 

expressão gênica 

em eucariotos 

pode            

ocorrer em  

vários estágios 



A síntese do mRNA é fiel ao DNA 

     T                               U 



Descoberta do  

Processamento 

 do 

 RNA 

(Intron e 

Exon) 

Hibridação 

DNA-RNA 



Passos do processamento do RNA 



Mecanismos do processamento do RNA 

Processamento por 

spliceossomo Auto splicing 



Processamento alternativo do RNA 

Produz 2 diferentes RNAs a partir do mesmo gene 



Processamento diferencial do gene da tropomiosina 



Sequências de DNA são submetidas ao NCBI  

National Center for Biotechnology Information 
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/ 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/


NCBI: recurso para pesquisar doenças genética 







http://www.nature.com/encode/#/threads 

ENCODE: Encyclopedia of DNA Elements 

http://www.nature.com/encode/
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1. Porque a síntese de DNA é contínua em um filamento e 

descontínua no filamento oposto? 
 

2. Que tipo de herança ocorre para o DNA mitocondrial e para 
o cromossomo Y humanos? 
 

3. A quantidade de sequência de DNA não codificadoras de 
proteínas aumenta proporcionalmente com a complexidade 
dos organismos. Comente e explique. 
 

4. O que você entende por processamento do RNA tecido-
específico? De exemplo para a espécie humana. 
 

5. Compare a visão clássica de “1 gene – 1 enzima” com o atual 
conhecimento dos processos de transcrição e tradução. 

 
 

Exercícios 


