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❑ É o meio pelo qual as células leem ou expressam as
instruções genéticas de seus genes.

1. Transcrição Gênica: Introdução

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

❑ A partir de um mesmo gene podem ser produzidas muitas
cópias idênticas de RNA e cada molécula de RNA pode
direcionar a síntese de forma rápida de grande quantidade
de proteína.

❑ É o meio pelo qual a molécula de RNA transcrita deve ser
produzida a partir do DNA.

❑ O principal motivo da transcrição é obter uma molécula
contendo a informação genética do núcleo que possa
atuar no citoplasma.



In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

❑ Cada gene pode ser transcrito e traduzido sob diferentes
taxas, permitindo a síntese de grandes quantidades de
certas proteínas e mínimas de outras, de acordo com a
necessidade do sistema biológico.

❑ O RNA mensageiro é responsável por 15% do RNA total de
uma célula.

❑ Os genes em eucariotos são organizados em éxons:
sequências de DNA codificadoras de proteínas que estarão
presentes no mRNA maturo e íntrons: sequências não
codificadoras que serão eliminadas durante o processo de
maturação do mRNA.

1. Transcrição Gênica: Introdução



In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

❑ Além das sequências codificadoras, os genes eucarióticos
tem muitas sequências não traduzidas (UTR) e regiões
presentes no início do gene, denominadas promotor.

1. Transcrição Gênica: Introdução



In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2

Conteúdo principal de RNA de uma célula

Principais tipos de RNA que são 
produzidos durante a transcrição 

2. Tipos de RNA e seus papéis na tradução



2. Tipos de RNA e seus papéis na tradução

In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2

❑ O RNA transportador é fundamental para a tradução,
transporta os resíduos de aminoácidos até o ribossomo e
orienta a sua incorporação à cadeia polipetídica em
formação de acordo com o código genético.

❑ O RNA transportador forma estruturas secundárias
bastante estáveis em forma de trevo, sendo fundamentais
para a função da molécula na tradução: em uma
extremidade da molécula, pode ser ligado um
aminoácido, enquanto na outra extremidade ocorre o
reconhecimento do codon do mRNA por pareamento de
bases.



2. Tipos de RNA: RNA transportador

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2

❑ O RNA ribosomal é o principal componente dos ribossomos
e representam cerca de 80% do RNA total da célula.

❑ Formam estruturas secundárias grandes e rígidas que, por
meio da ligação com proteinas, foram os ribossomos e
atuam no reconhecimento de sequências durante a
tradução e na catálise da síntese proteica.



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

❑ Estrutura dos ribossomos em eucariotos.

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



2. Tipos de RNA: RNA ribossomal

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



3. Transcrição Gênica: Eucariotos e Procariotos

In Molecular Biology of the Cell, 4th Edition



In Molecular Biology of the Cell, 4th Edition

3. Transcrição Gênica: Eucariotos e Procariotos



Gene de mRNA eucarioto e sua
constituição

1. Região à montante: Promotora e Reguladora.

2. Região codificante

3. Região não codificante (íntron)

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Região promotora em verde; região codificadora em azul e 
região não codificadora (intron) sem highlight. 

In Klug et al, 2019 – Concepts of Genetics – Chapter 21

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Sequências conservadas na região
promotora central

Região promotora central dos genes eucariotos. TATA box (-25 
bp) também denominada Goldberg-Hogness box, onde se liga 
TFIID e RNAP II e região CG (-35 bp), onde se liga o fator de 

transcrição TFIIB e outros. 

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Elementos promotores, acentuadores ou 
silenciadores

Fatores gerais da transcrição e a RNA polimerase ligam-se a 
sequências de ação in cis adjacentes ao local do início da 

transcrição do mRNA. Essas sequências de ação in cis são 
denominadas coletivamente como o promotor. 

In Thompson e Thompson, 2016 – Genética Médica- Capítulo 14

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Efeito das mutações na região promotora

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Exemplo de elementos da região promotora e 
reguladora

Região promotora e elementos enhancers do gene da 
metalotionina 2A contém múltiplos sítios reguladores que agem

in cis. BLE: elemento basal; ARE: elemento enhancer que 
responde a AP2. 

In Klug et al, 2019 – Concepts of Genetics – Chapter 21

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Efeito de mutações na região promotora

Efeitos dos níveis de transcrição do mRNA do gene da β-globina, como
consequência de mutações na região promotora do gene. Mutações nas

regiões TATA, CAT ou GC têm efeitos mais drásticos. Cada linha
representa o nível de transcrição em um experimento, por mutações

pontuais. Círculos são as regiões que as mutações não foram testadas.
In Klug et al, 2019 – Concepts of Genetics – Chapter 17

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Sequência promotora consenso

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Sequência promotora consenso
4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Promotora da RNA polymerase I

Promotora da RNA polymerase III

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

4. Aspectos moleculares da Regulação Gênica



Uma fita do DNA é transcrita em RNA

A função da RNA pollimerase é formar uma nova fita usando
uma das fitas de DNA como molde. Essa nova fita será idêntica, 
em sequência, ao DNA da fita sense 5’- 3’, exceto que a Timina

será substituída por Uracila. 

5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



RNA é idêntico, com substituição T por U em 
relação à fita sense do DNA

5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

❑ Didaticamente, existem três etapas da transcrição:
reconhecimento, início e alongamento.

5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



Transcrição em Eucariotos

In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2

5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



Interação da proteína
ligante de DNA com o 

DNA. 

Ziper de 
leucina Proteína bHLH

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

Fatores de transcrição
5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

Complexo receptor – hormônio esteróide
5. Transcrição Gênica em eucariotos: Processo e Regulação



Fluxo da Informação: do DNA - mRNA
6. Pré-mRNA: Modificações Pós-Transcricionais

In Thompson e Thompson, 2018 – Genética Médica



Fluxo da informação do mRNA - Proteína

In Thompson e Thompson, 2018 – Genética Médica

6. Pré-mRNA: Modificações Pós-Transcricionais



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

❑ Antes de sair do núcleo como mRNA, o pré-mRNA
apresenta várias modificações:

� 1. Capping: adição de um nucleotídeo específico
modificado (uma guanina metilada), denominado de 7-
metilguanosina, trifosfato de guanosina ou cap, à
extremidade 5’ do mRNA.

Função: auxilia no seu transporte para o citoplasma
e à sua ligação aos ribossomos, além de protegê-lo
da degradação pelas exonucleases celulares
endógenas.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Capping:

In Pimentel et al, 2013 – Genética Essencial - Capítulo 2



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

� 2. Poliadenilação: adição de aproximadamente 200
nucleotídeos de adenina à sua extremidade 3’,
constituindo a cada poli-A.

Local: ocorre na regiao flanqueadora não traduzida,
cerca de 15 a 20 bp a jusante de uma sequência de 6
nucleotídeos, denominada sinal AAUAAA.

Função: está associada à maior facilidade de
transporte do mRNA para o citoplasma e sua
estabilidade no momento em que chega ao
citoplasma, dando-lhe maior resistência à digestão
por exonucleases celulares endógenas.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Molecular Biology of the Cell, 4th Edition

Poliadenilação:



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

� 3. Splicing: consiste na remoção de todos os íntrons do
pré-mRNA e junção dos éxons não contíguos, formando
uma molécula de mRNA muito menor, functional, e
portando uma sequência codificadora ininterrupta
composta só de éxons.

Saída: somente após esse processamento, o RNAm
maduro deixa o núcleo e se localiza junto aos
ribossomos no citoplasma.

Sequências doadora e receptora: as extremidades dos
íntrons tem um sítio de splicing 5’ (sequência doadora)
formada pelo dinucleotídeo GU e um sítio de splicing 3’
formado pelo dinucleotídeo AG.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Splicing:



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

Spliceossomo: é uma máquina complexa e dinâmica
que contém cinco pequenas ribonucleoproteínas
nucleares que formam o cerne estrutural, 70 fatores
de spliceossomo necessários à montagem do
complexo e cerca de 70 proteínas associadas, parte
delasl com atividades em outros estágios da expressão
gênica.

Splicing:

O splicing representa uma das formas de 
regulação potencial da expressão gênica em

eucariotos.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Splicing:

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Splicing:

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Os sítios de splicing são conservados:

In Gromley & Gromley, 2021 – Biochem, Cell and Mol. Bio. and Genetics



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

In Martins et al, 2018 – Genética Molecular e Clínica - Capítulo 14

Splicing alternativo:

Uma mesma molécula de mRNA pode formar
diferentes combinações de éxons e com isso

formar diferentes moléculas de mRNA.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

Splicing alternativo:

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

� 4. Edição do mRNA: consiste na modificação da
informação genética a nível de RNA.

O gene Apo B-100 codifica a apoliproteína que está
envolvida no metabolismo de lipídeo.

Codifica uma proteína de 512 kDa com 4536
aminoácidos. Ela é sintetizada no fígado e secretada
na corrente sanguínea onde transporta lipídeos.

Apo B-48, uma forma funcionalmente mais curta da
proteína com 2152 aminoácidos e é sintetizada no
intestino. Uma deaminase intestinal converte a
citosina no codon 2152 CAA em uracil UAA. Isso
resulta em um stop codon e a proteína é menor.



6. Pré-mRNA: Modificações pós-transcricionais

� 4. Edição do mRNA: consiste na modificação da
informação genética a nível de RNA.

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics



7. RNAs não codificadores: regulação gênica e 
proteção ao genoma

Tipos de RNAs não codificantes



7. RNAs não codificadores: regulação gênica e 
proteção ao genoma

Genoma Humano: versão
GRCh38.p13

Categoria de Gene Número de Genes 
(Ensembl 2018)

miRNAs 4.872

Long non coding RNAs 16.907

Vários non coding RNAs 2.221
TOTAL 24.000

Last updated Jun/2019



7. RNAs não codificadores: regulação gênica e 
proteção ao genoma

In Samuelson T, 2019 Chapter 11

Alguns ncRNAs localizam-se em íntrons de genes 
codificadores de proteínas e não apresentam sua própria

região promotora. Esses RNAs são principalmente miRNAs, 
snoRNAs e scaRNAs. A expressão dos mesmos é acoplada a 

transcrição de um gene do hospedeiro.

A figura acima ilustra três diferentes snoRNAs em íntrons do 
gene que codifica a proteína SENP3-EF4A1



Os micro-RNAs ou miRNAs são peças 
chaves na compreensão da regulação da 

expressão gênica pós-transcricional.

Micro-RNAs



7. RNAs não codificadores pequenos:
siRNA e MicroRNA: sequências de cópias únicas que não

codificam proteínas

In Klug et al, 2019 – Concepts of Genetics – Chapter 18



� 1. RNA de interferência pequeno: RNAi, descoberto em
1979. É induzido pelo siRNA. Consiste em RNA dupla-fita
de 21 a 23 bp com 2bp overhang em ambas extremidades.
o Apresenta a função de inibir a expressão de sequências

exógenas, tais como aquelas que entram na célula
durante a infecção viral.

o Os siRNAs desempenham esse papel por meio da
clivagem do RNA estranho.

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

7. RNAs não codificadores pequenos:

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics



� 1. Complexo de silenciamento induzido pelo RNA:
siRNA interage com proteínas com atividade helicase e
RNA nuclease, resultando no complex RISC (complexo de
silenciamento induzido por RNA).

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

7. RNAs não codificadores pequenos:



� 2. Silenciamento do mRNA: diferindo
do siRNA, a função do miRNA é
controlar a expressão de genes
endógenos. Um pre-miRNA pode
originar mais do que um miRNA.

In Passarge, 2018 – Color Atlas of Genetics

7. RNAs não codificadores pequenos:

� A interação dos complexos miRNA-
RISC na região 3’UTR induz a
inativação do mRNA. Essa inativação
ocorre por meio da combinação da
repressão traducional, deadenilação,
decapping e degradação do mRNA.

In Samuelson T, 2019 Chapter 8



7. RNAs não codificadores pequenos:
MicroRNA: liga-se a região 3’ UTR do mRNA e o inativa ou inibe

a tradução

In Samuelson T, 2019 Chapter 8



7. RNAs não codificadores pequenos:

Doenças associadas com mutações em microRNA

miRNA-184 é o mais abundante na córnea e epitélio da 
lente. A doença keratoconus (ceratocone) é devido a 

mutação C>T no miRNA-184. 

In Samuelson T, 2019 Chapter 8



7. RNAs não codificadores pequenos:

Doença Keratoconus ou Ceratocone

Ocorre alteração na curvatura da córnea, diminuição da espessura o 
que prejudica a formação de imagens. 

Mazzotto, 2018 - Agência USP



Um universo de RNAs não 
codificadores ainda a serem 

explorados.

Long-Non coding RNAs 
ou lnc-RNAs



8. RNAs não codificadores longos:

Samuelsson. 2019 The Human Genome in Health and Disease 11



8. RNAs não codificadores longos:

Bozzoni 2021 The 26th Annual Meeting of the RNA Society

Quais as funções dos lncRNAs



8. RNAs não codificadores longos:
Mecanismo de ação de long non coding RNA:

As células do sexo feminino se submetem à inativação aleatória de 
um dos cromossomos X envolvendo o long non coding RNA XIST. 

In Thompson e Thompson, 2016 – Genética Médica- Capítulo 6



8. RNAs não codificadores longos:
Mecanismo de ação de Long non coding RNA XIST:

As células do sexo feminino se submetem à inativação aleatória de 
um dos cromossomos X envolvendo o long non coding RNA XIST. 

In Thompson e Thompson, 2016 – Genética Médica- Capítulo 6



8. RNAs não codificadores longos:
Locus do long non coding RNA XIST.

Como o RNA não codificante XIST controla a inativação do 
cromossomo X. 

In Thompson e Thompson, 2016 – Genética Médica- Capítulo 6



8. RNAs não codificadores longos:
Long non coding RNA HOTAIR: regula a 

expressão gênica in trans.

O gene que codifica lncRNAHOTAIR tem uma localização intergênica no 
cromossomo 12 e age in trans em um gene localizado no cromossomo 2 e promove

repressão transcricional por mecanismos epigenéticos. 

In Samuelson T, 2019 Chapter 1



8. RNAs não codificadores longos:
Long non coding RNA Kcnq1ot1: controla a 

expressão alelo-específica.
O loci que codifica o lncRNA Kcnaqot1, é antisense do gene que 

codifica a proteína KCNQ1 e regula a expressão dos genes ao redor. 

In Samuelson T, 2019 Chapter 1

O lncRNA Kcnaqot1 é um locus de imprinting.



8. RNAs não codificadores longos:
Doenças associadas com mutações em lncRNA

lncRNA13 e sua localização genômica. A doença celíaca é
devido a mutação C>T no lncRNA13, o que resulta na perda de 

interação com as proteínas HDAC1 e hnRNPD e impede o 
silenciamento de gene de resposta inflamatória. 

In Samuelson T, 2019 Chapter 11



Gene codificante de proteína: nomenclatura e 
estrutura do mRNA

https://www.genenames.org/

https:// www.ncbi.nlm.nih.gov/gene/

9. Nomenclatura gênica (HUGO) e NCBI



Genes em Humanos
9. OMIM
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