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FENÓTIPO =  GENÓTIPO 
+ 

AMBIENTE

O que é o genoma?



Projetos 
Genoma

Genoma: sequencia de DNA 
de todos os cromossomos 

nuclear e das mitocôndrias 
de uma espécie.

International Human Genome
Sequencing Consortium

J. Craig Venter et al.
Celera Genomics Group



Genes envolvidos em doenças humanas  
revelados entre 1981-2000



Onde estão os genes?

Cromossomos nucleares e 
mitocondriais

Em todas as células
de nosso corpo e de 
todos os seres vivos



Informação Genética na célula

Cada célula humana tem:

46 cromossomos 

2 metros de DNA

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

+ DNA mitocondrial

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



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



Níveis de 
empacotamento do 

DNA

Nucleossomo



Centrômeros e Telômeros

Sequencia repetida nos telômeros humanos: TTAGGG



Posição dos Centrômeros

Posição e função dos centrômeros

Divisão Celular



Cromossomos Homólogos
Cromossomo 11 Cromossomo 17



Principais tipos de doenças genéticas

§Monogênica: anemia falciforme, 
fibrose cística, albinismo

§ Multifatorial (combinação gênica que gera predisposição): 
hipertensão, doenças cardíacas

§Transtornos cromossômicos: síndrome de 
Down, síndrome de Turner

§Distúrbios mitocondriais: O acúmulo de mutações no DNA 
mitocondrial é associado a um aumento do risco de certos 
distúrbios relacionados à idade, como doenças cardíacas, doença de 
Alzheimer e doença de Parkinson. 



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



Cromossomos Humanos

Cariótipo 
Humano



Exemplo de transtorno cromossômico

Síndrome de Down



Mitocondria
As mitocôndrias convertem a energia dos alimentos em 
uma forma que as células podem usar (ATP). 

Cada célula contém milhares de mitocôndrias localizadas 
no citoplasma. 



DNA mitocondrial humano (circular)
24 genes codificam para 
RNA (22 tRNA, 2 rRNA).

13 genes codificam para 
proteínas dos complexos 
respiratórios e participam 
da fosforilação oxidativa
(produção de ATP).

Outras proteinas destes
complexos são codificadas
por genes nucleares.

37 genes mitocondriais: 28 
codificados pela fita H e 9 pela fita L.



Mutações em genes mitocondriais

As consequências para a saúde variem amplamente e incluem 
fraqueza muscular e perda de energia, problemas de movimento, 
diabetes, insuficiência renal, doença cardíaca, perda de funções 
intelectuais (demência), perda auditiva e anormalidades 
envolvendo os olhos e visão.

A maioria das células do corpo contém milhares de mitocôndrias, cada uma 
com uma ou mais cópias do DNA mitocondrial. Essas células podem ter uma 
mistura de mitocôndrias contendo DNA mutado e não mutado (heteroplasmia). 
A gravidade de muitos distúrbios mitocondriais está associada à porcentagem 
de mitocôndrias contendo uma mutação genética específica.

https://ghr.nlm.nih.gov/mitochondrial-dna#conditions

https://ghr.nlm.nih.gov/mitochondrial-dna


Padrão de herança mitocondrial
(materna)

Presença de mutações representadas em vermelho



Herança mitocondrial e do cromossomo Y



Como os genes estão distribuídos 

ao longo dos cromossomos ?



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

Tamanho dos 
cromossomos

Número de 
genes por 
cromossomo



Contraste entre as densidades gênicas 
humanas (tamanho dos genes)

1 Mb = 1 milhão de nucleotídeos



Genes Humanos envolvidos na síntese de histonas

Genes com funções semelhantes encontram-se dispersos no genoma.
Várias cópias de genes fundamentais.



Peculiaridades da organização gênica:
Três genes dentro de um intron de outro 

gene no sentido oposto



Peculiaridades da organização gênica:
Genes mitocondriais sobrepostos no 

mesmo sentido



Genoma Humano: tipos de DNA
50%



Sequencias de DNA repetitivo
• SINEs (elemento nuclear intercalante curto) 

Ex: Família Alu: tamanho 300 nucleotídeos. 
Compõem 10 % do genoma humano.

• LINEs (elemento nuclear intercalante longo)
tamanho 6 Kb.  Ocupa 20 % do genoma humano.

• Regiões centroméricas, teloméricas e transposons. 



50% do genoma humano é constituído 
de DNA repetitivo

(também chamado de DNA satélite)

DNA principal

DNA satélite
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1. Que tipo de herança ocorre para o DNA mitocondrial? Quão
autônoma é a maquinaria de síntese proteica mitocondrial?

2. Como os cromossomos são classificados com relação a posição
dos centrômeros?

3. O que são cromossomos homólogos?
4. O que é cariótipo? Como é constituído o cariótipo da espécie

humana de um indivíduo normal? Para que o cariótipo é feito?
5. Qual a relação entre o tamanho dos cromossomos e a quantidade

de genes que eles tem?
6. O que acontece a um cromossomo que perde seu centrômero?

Exercícios de revisão


