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Estrutura de Genes e Genomas



1. Pedaço de DNA que contém uma informação para uma 
característica específica

2. É uma sequência de bases nitrogenadas do DNA com localização 
(locus) específica no cromossomo, e que contém informação 
para a produção de proteínas

3. É a região com bases específicas que codifica e produz proteínas
4. É a unidade responsável pelo armazenamento da informação 

sobre uma proteína. As proteínas em conjunto determinam as 
características de um indivíduo.

5. Gene é o material genético contido no DNA
6. É uma proteína que carrega a informação genética
7. Gene é toda informação contida no DNA
8. Gene é um trecho do DNA responsável pela realização de um 

conjunto de funções/fenótipos

O que é gene?

Algumas das respostas da avaliação prévia
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• Herdado entre gerações: 
Ø cada descendente tem uma cópia 

física do material (genótipo)

• Informação sobre estrutura, função e 
outros atributos biológicos de quem o 
carrega (confere um fenótipo)

O que é um gene?

1909 - Wilhelm Johannsen (botânico dinamarquês)
Mendel, 1865



1941 – Thomas Morgan

Genes estão 
arranjados de 
maneira linear nos 
cromossomos



Estudos que começaram a relacionar a 
Bioquímica com a Genética

O que é um gene do ponto de 
vista molecular?

Bases para o início da Biologia Molecular



• Archibald Garrod, 1902

• Beadle and Tatum, 1941
Ø http://www.dnalc.org/resources/nobel/beadle_tatum.html

O que é um gene do ponto de 
vista molecular?

O conceito de gene foi e ainda está evoluindo com 
novos experimentos e conhecimentos



• Erros inatos do metabolismo
Ø Archibald Garrod, 1902
Ø alcaptonúria como uma doença genética 

recessiva
– Urina de cor escura
– Mutações no gene HGD 

(homogentisato 1,2-dioxigenase)
– Metabolismo da tirosina

O que é um gene do ponto de 
vista molecular?

Owing, as I believe, to their chemical individuality different 
human beings differ widely in their liability to individual 

maladies, and to some extent in the signs

and symptoms which they exhibit.



• Bolor do pão
• Esporos haplóides
• “Genética Bioquímica” 

Ø Beadle and Tatum: um gene, uma enzima 

Neurospora crassa



Beadle e Tatum – mutantes de Neurospora

Meio mínimo:
Contém apenas 
açúcar e sais

Neurospora tem que 
produzir todos os 

aminoácidos e vitaminas 
para crescer

Meio completo:
Contém todos os 
aminoácidos e 

vitaminas

MUTANTES
(auxotróficos) 

também crescem 

SELVAGEM



Beadle e Tatum – mutantes de Neurospora

Seleção de mutantes 
que não crescem em 

meio mínimo 
(crescem no meio 

completo)

Crescimento apenas 
em meio mínimo + 

vitaminas 

•completo •mínimo
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Deficiência na síntese 
de qual vitamina?

Beadle e Tatum – mutantes de Neurospora

O mutante não 
sintetiza ácido 

pantotênico



Beadle e Tatum – mutantes de Neurospora



Beadle e Tatum & Srb e Horowitz  
genes/enzimas ordenados em vias

Seleção de mutantes deficientes na síntese do 
aminoácido arginina

mutante A mutante B mutante C selvagem

Todos crescem

Mutantes não crescem



Beadle e Tatum & Srb e Horowitz  
genes/enzimas ordenados em vias

mutante A mutante B mutante C selvagem
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• Um gene, uma enzima
• Um gene, uma  proteína
• Um gene, um polipeptídeo
• Um gene, um RNA

• Um gene é um segmento de DNA que 
contém a informação para um produto 
final, que pode ser RNA ou proteína

O que é um gene do ponto de 
vista molecular?

Evolução
do conceito



Um gene corresponde a um transcrito de RNA

Região 
regulatória

Região não 
traduzida 3´Região não 

traduzida 5´



• Sequência codificadora 
Ø informação do produto final (RNA ou proteína)

• Introns e exons (em eucariotos)

• Sequências regulatórias
Ø indicam quando, onde e como o gene deve 

ser expresso 

Do que é composto um gene?



Gene Procariótico



Operon Bacteriano

mRNA
policistrônico 5’ 3’

A B C

• Mais de uma proteína 
codificada no mesmo mRNA

Ø nesse caso, um mRNA
corresponde a mais de um 
gene)



• Exons: regiões codificadoras
• Introns: 

Ø presentes no DNA, mas não no mRNA
Ø removidos do RNA precursor (splicing)

Eucariotos possuem genes 
interrompidos por introns

DNA

mRNA



Genes eucarióticos contêm introns



Estrutura de um 
gene eucariótico 

codificador de 
proteína



Genes de eucariotos:

mRNA é processado 
no núcleo

antes de ser traduzido



Quantos genes fazem um 
organismo?

~20.000



O que é o genoma?
1. Genoma é o conjunto de genes
2. É o conjunto do material genético de uma espécie, a sequência
3. O conjunto do material genético, todos os cromossomos
4. Conjunto de todos os genes de um organismo
5. Genoma é toda a informação genética de uma espécie
6. Código genético de cada espécie
7. É o conjunto que reúne todas as informações do DNA humano
8. É o conjunto de genes, a junção das características que eles

expressam
9. Genoma é o código genético que determina uma espécie
10. É o sequenciamento de todo material genético de uma espécie
11. Genoma é o conjunto de informações contido no código genético
12. Agora não sei diferenciar código genético de genoma

Algumas das respostas da avaliação prévia



• Conjunto de toda a informação genética 
do organismo
ØCromossomos
ØPlasmídeos
ØDNA das mitocôndrias e cloroplastos

ØInclui genes, regiões não codificadoras de 
proteínas, regiões regulatórias, regiões 
intergênicas

O que é o genoma?

Não é sinônimo de “código genético”!



Exons representam apenas 
1% do genoma humano!

• Muitos genes ainda não 
têm função conhecida

• O que já foi considerado 
“DNA lixo” pode ter 
funções regulatórias 
importantes

• O genoma não é apenas 
o “conjunto de genes”



Genoma bacteriano 
• Genes com 1kb (media)
•Regiões regulatórias e intergênicas pequenas
•Ausência de introns
•Presença de operons
• poucas sequências

repetidas

•Alta densidade gênica

Xyllela fastidiosa



• Permite conhecer toda a sequência de bases do 
DNA

• Ferramentas de predição de genes/ORFs
• Comparações com genes de função conhecida 
• Comparações com outros organismos
• Evolução
• Predisposição a doenças ou sensibilidade a 

tratamentos clínicos

• Ainda há mais perguntas que respostas!
ØAulas sobre Sequenciamento e Genômica

Sequenciamento de genomas



Como relacionar a sequência
à função de um gene? 

• Ao longo da evolução, genes que codificam
processos similares se mantêm, mas sofrem
variações e duplicações

• Algoritmos que comparam as sequências de 
genes ou de seus produtos preditos entre 
organismos diferentes

• Valores de identidade e similaridade definem
homologia



Quais as diferenças e 
semelhanças entre os genes e os

genomas de bactérias e 
eucariotos?



Bactérias x Eucariotos

• 1 cromossomo circular
• Genes em operons
• ~1kb/gene
• Alta densidade gênica
• Regiões regulatórias curtas
• Poucas e pequenas 

regiões intergênicas
• Poucas sequências 

repetidas

• Vários cromossomos
• Cada gene tem sua região 

regulatória
• Genes com tamanhos muito 

variáveis
• Genes interrompidos por introns
• Regiões regulatórias longas e 

distantes
• Regiões intergênicas longas
• Muitas sequências repetidas



Material extra

• Estrutura de genes e genomas



• Homologia: supõe um ancestral comum 
Ø qualitativo

• Identidade: o quanto duas sequências são 
idênticas

• Similaridade: o quanto suas sequências de 
proteínas são similares em termos de 
aminoácidos 
de mesma 
classificação

Homologia x Identidade/Similaridade



• Resultado de eventos de duplicação e 
diversificação (genes parálogos) 

• conjunto de genes que codificam variantes de 
uma proteína
ØEx: hemoglobinas, 

histonas, imunoglobulinas

• Padrões diversos de 
expressão
ØLocal
ØTemporal 

Famílias multigênicas



• Homologia: supõe um 
ancestral comum 
Ø qualitativo

• Identidade: o quanto duas 
sequências são idênticas 
entre si 
Øquantitativo

Homologia x Similaridade



Organização e conteúdo do genoma 
humano



Tamanho dos genomas 
bacterianos



• Bactéria que causa doença em frutas cítricas e 
outras plantas (fitopatógeno)

• Projetos Fapesp 
• Envolveram e capacitaram muitos laboratórios de 

São Paulo para a Biologia Molecular

Xyllela fastidiosa



Exemplo de genomas: Pseudomonas

www.pseudomonas.com

Genoma central
+

Genoma “dispensável”
=

Pangenoma (da espécie)



• Parte do genoma de uma espécie é 
incorporada por outra

• Procariotos e eucariotos

• (transferência vertical: de “pais/mães” para “filhos/filhas”)

Transferência horizontal de genes

•Aula sobre “elementos genéticos móveis”



Sequenciamento 
de genomas

Revista FAPESP – fev 2013http://www.the-scientist.com/?articles.view/articleNo/39742/title/Sequencing-the-Tree-of-Life/

937 espécies eucarióticas 
(2014)

Qual é o número atual?



Tamanho dos 
genomas



Tipos de sequências no genoma humano

“Long interspaced elements”
(6 – 8 kbp)

“Short interspaced elements”
(110 – 300 bp)

“Simple-sequence repeats”

“Large segmental duplications”


