
ARQUITETURA 
GENÔMICA: DOS 

GENES AO GENOMA 

Maria Carolina Quecine 
Departamento de Genética 

mquecine@usp.br 

LGN5809 - Genética Molecular 



SUMÁRIO 

• Fluxo da informação genética; 
 

• Conceito de genoma;  
 

• Anotação de genomas; 
 

• Conceito de genes; 
 

• DNA lixo; 
 
• Genoma de plantas; 

 
• Desafios da genomica. 

 
• Próxima aula 

 
 



Leis de Mendel (1866) 

MENDEL: FATORES CONSTANTES QUE 
CONTROLAM CARACTERÍSTICAS FENOTÍPICAS 
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DOGMA CENTRAL DA BIOLOGIA 
 
 



 o genoma é toda a informação hereditária de um 
organismo que está codificada em seu DNA. Isto inclui 
tanto os genes como as sequências não-codificadoras. 

???? 



Monteiro-Vitorello et al. 2004 



http://www.sanger.ac.uk/science/data/zebrafish-genome-project 



attgcgcgatacccccggctaa …. 



TTCATACTTGGTTAAGACCTTTACAAGCCGACCAACGTGGTGACAGTGTCGTCCTTTA

CGCACCGAATCCCTTTATCATTGAATTAGTAGAAGAGCGATACTTAGGACGTCTTCGG

ATGGAATCTTGGTCCCGTTGCCTGGAACGTCTTGAAACTGAATTCCCGCCAGAAGATG

TTCATACTTGGTTAAGACCTTTACAAGCCGACCAACGTGGTGACAGTGTCGTCCTTTA

CGCACCGAATCCCTTTATCATATTGAATTAGTAGAAGAGCGATACTTAGGACGTCTTC

GGGAATTGTTATCCTATTTCTCAGGAATACGTGAAGTAGTCCTTGCAATTGGCTCACG

ACCTAAAACAACAGAACTACCCGTACCAGTAGACACTACAGGACGTTTGTCTTCAACA

GTCCCATTTAACGGAAATCTCGACACACACTATAACTTTGATAATTTTGTTGAGGGAC

GAAGCAATCAACTCGCTCGTGCTGCAGCTTGGCAAGCGGCACAGAAACCGGGAGACCG

TACTCACAACCCTCTATTGCTCTATGGTGGGACTGGTTTGGGTAAAACCCATTTAATG

TTTGCTGCAGGTAACGTAATGCGGCAAGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATCTTC

GTTCGGAACAGTTTTTCAGCGCCATGATAAGAGCGTACAAGATAAAAGTATGGATCAT

AAGGGTAAAACCCATTTAATGTTTGCTGCAGGTAACGTAATGCGGCAAGTAAACCCAA

CTTATAAAGTAATGTATCTTCGTTCGGAACAGTTTTTCAGCGCCATGATAAGAGCGTA

CAAGATAAAAGTATGGATCATAAGGGTAAAACCCATTTAATGTTTGCTGCAGGTAACG

TAATGCGGCAAGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATCTTCGTTCGGAACAGTTTTT

CAGCGCCATGATAAGAGCGTACAAGATAAAAGTATGGATCATAAAACGTAATGCGGCA

AGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATCTTCGTTCGGAACAGGGTAAAACCCATTTA

ATGTTTGCTGCAGGTAACGTAATGCGGCAAGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATC

TTCGTTCGGAACAGTTTTTCAGCGCCATGATAAGAGCGTACAAGATAAAAGTATGGAT

CATAAAACGTAATGCGGCAAGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATCTTCGTTCGGA

ACAAAAACGTAATGCGGCAAGTAAACCCAACTTATAAAGTAATGTATCTTCGTTCGGA

AC 



O que buscamos são 
sequências com alguma 

função biológica!!! 

No mínimo - entre 5 - 15% dos genes são 
negligênciados!! 

Doi: 10.1038/350805296 



Haemophilus influenza - 85% dos 1.8-Mb são regiães codantes.  
Leveduras – menos que 70%. 
 
Aves e vermes – menos que 25%. 
Humanos – menos que 1% 
 
Vários programas de predição 
 
 
 

Auxilio com cDNA 
Mas tem problemas:  

Perdas de transcritos (raros) 
Contaminação 

 
Doi: 10.1038/350805296 





Desatualizados...mas,
é muita sequencia!! 



Muito dado – 2017! 

 

SWISS-PROT TrEMBL, anotação automática de sequência de 

DNA Codante (CDS) 

 



…2021… 

 

SWISS-PROT TrEMBL, anotação automática de sequência de 

DNA Codante (CDS) 

 



Muito dado - 2023! 



Grande desafio… 
 

RNAs não codantes?? 
 
Regiões regulatórias?? 



Doi: 10.1038/nrg2814 





Doi: 10.1038/nrg3174 



MAS O QUE É UM GENE? 



Pioneiro - Wilhelm Johannsen 
 
1909  gene 

DEFINIÇÃO DE GENE 

“The word gene is completely free of any hypothesis; it 
expresses only the evident fact that, in any case, many 
characteristics of the organism are specified in the germ cells 
by means of special conditions, foundations, and determiners 
which are present in unique, separate, and thereby 
independent way” 



mRNA 

GENE TÍPICO DE PROCARIOTOS 

Unidade da informação genética que controla 
a síntese de polipeptídios! 



 
Regulação da tradução 

Regulação da  
transcrição 

Sinais para a 
terminação da 
transcrição 

Transcrição 

Tradução 

Códon de terminação Códon de iniciação 

Remoção dos  
introns 

Transcrito 
primário 

mRNA 

Polipeptídeo 

GENE TÍPICO DE EUCARIOTOS 



DNA 

transcrição 

RNA ribossomal (rRNA) 

RNA transportador (tRNA) 

RNA transportador  (tRNA)  
RNA ribossomal (rRNA) 

CONCEITO TAMBÉM SERVE PARA RNA ESTRUTURAL 

E os outros RNAs???? 



“A gene is a union of genomic sequences 
encoding a coherent set of potentially 
overlapping  functional products” 

Doi: 10.1101/gr.6339607 



Gene é uma unidade discrete de hereditariedade;  
 
Gene é um locus distinto; 
 
Gene codifica uma proteína; 
 
Gene é uma molécula fisica; 
 
Gene é uma unidade de transcrito; 
 
Gene é um quadro aberto de leitura (ORF); 

HISTÓRICO DA DEFINIÇÃO DE GENE 

SERÁ? 



Doi: 10.1101/gr.6339607 



NOVA VISÃO DOS GENES 

Sequências regulatória dentro dos genes 
 
Muitas possibilidades... 
TAR – regiões ativas de transcrição 
 
TSS – sitio de inicio de transcrição  

Doi: 10.1101/gr.6339607 



Doi: 10.1101/gr.6339607 





Doi: 10.1038/nature28172 

https://www.nature.com/collections/aghcdefffg/ 





CONSTRUÇÃO PRESENTE NA SOJA RR® 







O MELHOR ENTENDIMENTO DOS GENES 
CONTRIBUI COM O MELHOR 

ENTENDIMENTO DA ARQUITETURA 
GENÔMICA!!! 

HIV tipo I -19.750 b 

Escherichia coli 
5 Mb 

Milho 
2.5 Gb 
 

Mamute  
4.17 Gb 

Humano  
3 Gb 



Espécies Genoma (Mb) Genes 

D. melanogaster 165 ~12.000 

S. cerevisiae 13 ~6.000 

C. elegans 97 ~20.000 

H. sapiens 3.300 ~25.000 

NÚMERO DE GENES EM EUCARIOTOS 



Doi: 10.1038/nrg2814 



doi: 10.1038/nrg1674 
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A complexidade de um organismo não é diretamente proporcional ao tamanho do 
genoma; alguns organismos unicelulares possuem muito mais DNA que os humanos.  

COMPARAÇÃO NO TAMANHO DE GENOMAS 



doi: 10.1038/nrg1674 



S. cerevisiae 

D. melanogaster 

Mamíferos 

ORGANIZAÇÃO DOS GENES EM EUCARIOTOS 

Enorme variação no tamanho dos genes dos mamíferos! 
De onde vem isso? 



Bactéria 

Levedura 

Drosophila 

Humano 

gene gene gene gene gene gene gene gene gene gene gene gene gene 

gene gene gene gene gene gene gene gene gene gene 

gene gene gene gene gene gene gene gene 

gene gene gene 

20 Kb 

20 Kb 

200 Kb 

200 Kb 

GENES NA MOLÉCULA DE DNA 

Grande variação nos tamanho dos genes 
geradas pela presença dos íntrons! 



A proteína gigante do músculo titina contém 38 138 resíduos de 

aminoácidos (contém 363 exons) que tem um papel importante 

na contração e elasticidade dos músculos. 



Copyright ©2001 American Heart Association 

Bang, M.-L. et al. Circ Res 2001;89:1065-1072 

Estrutura de exon-intron  do gene titin (293 kb)  

O TAMANHO MÉDIO DE UM ÉXON 
HUMANO É DE 150 pb!!!! 



DNA lixo??? 



CORRELAÇÃO ENTRE TAMANHO DE GENOMAS E ELEMENTOS DE TRANSPOSIÇÃO 

doi: 10.1038/nrg1674 



O surgimento de elementos de transposição tem 
proporcionado o duplicação do tamanho de genoma 

em humanos  

doi: 10.1038/nrg1674 



DOI: 10.1126/science.1089370 



Barbara McClintock 
(1902-1992)  
Nobel Prize in 1983 



Novas classes surgem quase 
diariamente! 
 
Banco : RepBase - 
http://www.girinst.org/repbase/ 



A  A classe predominante depende do grupo taxonômico: 
 
LINE e SINE – em mamíferos. 
SINE - presentes em aves mas não ativos 
LTR retrotransposons  - gramíneas 
DNA transposons – nematóides 
 
Em casos muito raros transposon não são encontrados em genomas pequenos 



DESAFIO NO GENOMA DE PLANTAS… 

Muitos modelos estatisticos não 
funciona, para plantas.. 

Muitas familias multigênicas 
Poliplóides 

Muitos parálogos 



As maioria das plantas cultivadas 
possuem uma complexa 
organização genômica com alta 
quantidade de nucleotídeos, que 
definem sua diversidade estrutural 

doi: 10.1038/nrg3097 



doi: 10.1038/nrg3097 



Genoma de A. thaliana – muitos parálogos 

Doi: 10.1038/350805296 





Influência na eficiência de marcadores 
moleculares devido ao desequilibrio de ligação  



A história evolutiva dos genomas 
são especificas!!! 



Uso de 2050 sondas de RFLP 



doi: 10.1038/nrg3097 



Expectativas de genes em humanos:  
antes – 60.000–120.000 
draft do genoma – 30.000–35.000 
atualmente  - 20.000–25.000 na montagem final 
 
 

AINDA TEM MUITO O QUE FAZER… 



• Que tipo de sequências compõem a maioria de regiões 
não codantes no genoma?  

• Como essas sequencias são ganhadas e perdidas nos 
genomas ao longo da evolução? 

• Quais efeitos ou talvez funções esse DNA não codante 
tem no fenótipo? 

• Porque alguns genomas são tão enxutos (aves) e outros 
tão grandes (salamandras)?  

QUANTO MAIS SE APRENDE, MAIS PERGUNTAS SURGEM… 



O HOMEM NÃO É UMA ILHA... 





FENÓTIPO = GENÓTIPO + 
AMBIENTE? 







A CULPA É DO SANGER… 

Nobel de Química 
1980 









19 de Abril - Aula “Sinalização celular”  

Plasmídios e novas tecnologias de clonagem: 
Gibson, Gateway e outros 
 


