
Organização do Genoma 
Humano

RIB0102 - Genética Molecular

Wilson Araújo Silva Jr
FMRP/USP



Genoma Humano

Genoma nuclear Genoma mitocondrial



Principais diferenças entre o genoma 
nuclear e mitocondrial 

Tamanho 3.300 Mb 16.6 kb

Nuclear Mitocondrial

No. de moléculas de DNA 23 (em XX) ou 24 (em XY), linear um molécula de DNA circular
No. total de mol. 
DNA/células 23: Cels. haploides, 46: Cels. Diploides milhares genomas

Proteinas associadas várias classes de histonas e proteínas não-histonas milhares genomas por mitocondria

Número de genes ~ 25.000 - 30.000 37

Densidade gênica ~ 1/40 kb 1/0.45 kb

DNA repetitivo grande porção muito pouca

Transcrição os genes são transcritos individualmente transcrição contínua de muitos genes

Introns encontrado em muitos genes ausente

Percentagem de DNA codificador ~ 3% ~ 93%

Codon usage ? ?

Recombinação pelo menos uma vez por cada par de homólogos transcrição contínua de muitos genes

Herança mendeliana no cromossomo X e autossomos,
paternal no cromossomo Y

Exclusivamente materna







O DNA mitocondrial consiste em um pequeno duplex de 
DNA circular com alta densamente gênica

Herança Materna

Genes: 
  2 RNA ribossomal 
22 tRNA
13 subunidades de enzimas da fosforilação oxidadtiva











Variação do tamanho dos genes humanos



Tamanho médio de exons e introns



Região não codificadora com repetição em tandem:
DNA-satélite, minissatélite e microssatélite.

DNA repetitivo
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Alto grau de homologia e identidade entre os membros: Histonas e 
RNAr

Famílias gênicas clássicas

Famílias gênicas com domínios grandes e altamente 
conservados
Homologia em regiões específicas



Homologia muito baixa, mas codificam produtos com função comum

Famílias gênicas com motivos de aminoácidos 
conservados muito curtos



Agrupamentos compostos: genes intercalados no agrupamento da família

Famílias gênicas organizadas em agrupamentos únicos



Famílias gênicas dispersas
Originadas de antigas duplicações do genoma ou de eventos de duplicação gênica:
PAX9, HOX, SOX, etc.



Originadas predominantemente por eventos de retrotransposição:
Famílias gênicas dispersas
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