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 Estrutura do material genético 

 Estrutura de Genomas e variabilidade 

 Replicação 

 Transcrição 

 Tradução 

 Regulação da Expressão Gênica 
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 
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ÁCIDO NUCLÉICO 

nucleotídeo 

base Açúcar 

fosfatado 

construindo blocos fita 
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PENTOSE 
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PENTOSE 



BASES NITROGENADAS 

Purinas Pirimidinas 

adenina 

guanina 

timina 

uracila 

citosina 
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adenina timina 

guanina citosina 

Esqueleto de açúcar-fosfato 

DNA 

Ligação de 

hidrogênio 

Esqueleto de açúcar-fosfato 

adenina 

uracila 

RNA 



adenina timina 

guanina citosina 

Esqueleto de açúcar-fosfato 

DNA 

Ligação de 

hidrogênio 

Esqueleto de açúcar-fosfato 

adenina 

uracila 

RNA 

Regra de Chargaff 



Esqueleto 
açúcar-
fosfato 

Pares de base  por 
ligação-hidrogênio 

DNA dupla-fita DNA dupla-hélice 
RNA fita-simples 

RNA DNA 



Esqueleto 
açúcar-
fosfato 

Pares de base  por 
ligação-hidrogênio 

DNA dupla-fita DNA dupla-hélice 
RNA fita-simples 

RNA DNA 



5’ 

5’ 3’ 

3’ 

Ligação 

fosfodiéster 
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Complementar 

Antiparalela 

Estável 

Dextrógera 

Fonte: Lewin, 2009 
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 
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ESTRUTURA DE GENOMAS 

O Genoma compreende todo o material 
genético que um organismo possui 
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ESTRUTURA DE GENOMAS 

O Genoma compreende todo o material 
genético que um organismo possui 
 

 Procariotos: tipicamente um único cromossomo 
circular 
 

  Eucariotos: conjunto de cromossomos nucleares 

• genoma mitocondrial 

• genoma do cloroplasto (em plantas) 
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 GENOMAS VIRAIS 

Características de alguns genomas virais 
 

 Tamanho:  mil pares de bases 
 

DNA (dupla fita ou simples fita) ou RNA 
 

Número de genes: 3 a >190 
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 GENOMAS PROCARIÓTICOS 

 O cromossomo bacteriano tem alguns milhões de 
pares de bases 

Genoma de Escherichia coli  4.639.000 bases 
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independentes de DNA  Plasmídeos 



REMendel 2016 – Princípios Básicos de Genética Molecular: Parte I – Ticiana  D. J. Farias 

 GENOMAS PROCARIÓTICOS 

 O cromossomo bacteriano tem alguns milhões de 
pares de bases 

Genoma de Escherichia coli  4.639.000 bases 
 

Algumas bactérias apresentam pequenas moléculas 
independentes de DNA  Plasmídeos 
 

 Sequências codificadoras correspondem a maior 
parte do genoma 
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GENOMAS EUCARIÓTICOS 

Espécies Nome comum 
Tamanho 
genoma  

(pares de bases) 

Número 
estimado de 

genes 

Plasmodium falciparum malaria protozoan 22.820.308 5.317 

Saccharomyces cerevisae baker’s yeast 12.057.909 6.268 

Caenorhabditis elegans roundworm 100.291.841 20.516 

Apis mellifera honeybee 197.657.892 29.832 

Drosophila melanogaster fruit fly 131.000.899 13.792 

Arabidopsis thaliana mouse ear cress 116.566.763 25.706 

Canis familiaris dog 2.359.826.366 18.201 

Homo sapiens human 2.851.330.913 22.287 

Mus musculus mouse 2.932.368.526 25.396 

Pan troglodytes chimpanzee 2.733.948.177 22.524 
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 GENOMAS EUCARIÓTICOS 

 A maioria é diplóide (alguns poliplóides) 

 Cromatina: DNA, proteínas e RNA 

 Proteínas:  Histonas (básicas)  muito conservadas 

•  H1, H2a, H2b, H3, H4 

• não-Histonas (ácidas)  composição variada 
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 GENOMAS EUCARIÓTICOS 

 A maioria é diplóide (alguns poliplóides) 

 Cromatina: DNA, proteínas e RNA 

 Proteínas:  Histonas (básicas)  muito conservadas 

•  H1, H2a, H2b, H3, H4 

• não-Histonas (ácidas)  composição variada 

Eucromatina 
Cromatina ativa, descondensada: regiões do genoma suscetíveis à 
transcrição e sensíveis à ação da DNaseI 
 

Heterocromatina 
Cromatina altamente condensada ao longo de todo o ciclo celular 



Fibra de 10 nm 

Fibra de 30 nm 

Uma alça 
(≈ 75.000 pb) 

Uma roseta 
(6 alças) 

Uma espira 
(30 rosetas) 

Duas cromátides 
(10 espiras cada) 

DNA 

CONDENSAÇÃO DAS FIBRAS DE CROMATINA NO CROMOSSOMO METAFÁSICO 
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Fibra de 30 nm 

Uma alça 
(≈ 75.000 pb) 

Uma roseta 
(6 alças) 

Uma espira 
(30 rosetas) 

Duas cromátides 
(10 espiras cada) 

DNA 

Arcabouço formado por 
proteínas cromossômicas 
Não-histonas 

CONDENSAÇÃO DAS FIBRAS DE CROMATINA NO CROMOSSOMO METAFÁSICO 
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Centrômeros e Telômeros 

Centrômero 

Telômeros 
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Centrômeros e Telômeros 

Centrômero 

Telômeros 

Regiões de 

heterocromatina 

Eucromatina 
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44 

~22.000 genes 

~1-2% 



MUTAÇÃO 

Gênica 

Mutações pontuais 

Substituições 
Inserções 
deleções 

Cromossômica 

Numéricas Estruturais 
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TAMANHO 

• Satélite 

• Minissatélite 

• Microssatélite 

SEQUÊNCIA 

• SNP 

• InDel 

VARIABILIDADE DO DNA 
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MUTAÇÃO GÊNICA 

Mutação Pontual 

• Substituição de bases 
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MUTAÇÃO GÊNICA 

Mutação Pontual 

• Substituição de bases 

Entre pirimidinas  (C, T e U) ou  
Entre purinas (A e G) 

Entre pirimidinas  e purinas 
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MUTAÇÃO GÊNICA 

Mutação Pontual 

• Inserção/deleção (Indel) 
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CONSEQUÊNCIAS MUTAÇÃO DE PONTO 

1. Mutação sinônima (silenciosa) 

ATG GAA GCA CGT 

Met      Glu      Ala     Gly 

ATG GAG GCA CGT 

Met     Glu       Ala     Gly 
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CONSEQUÊNCIAS MUTAÇÃO DE PONTO 

2. Mutação de sentido trocado (não-sinônima) 

Ex.: anemia falciforme 



REMendel 2016 – Princípios Básicos de Genética Molecular: Parte I – Ticiana  D. J. Farias 

CONSEQUÊNCIAS MUTAÇÃO DE PONTO 

2. Mutação de sentido trocado (não-sinônima) 

 
  Substituição por aa 

quimicamente similar 
(substituição conservativa) 

 

Substituição por aa 
quimicamente diferente 
(substituição não-
conservativa 
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CONSEQUÊNCIAS MUTAÇÃO DE PONTO 

2. Mutação de sentido trocado (não-sinônima) 

 
  Substituição por aa 

quimicamente similar 
(substituição conservativa) 

 

Substituição por aa 
quimicamente diferente 
(substituição não-
conservativa 

Impactos na estrutura e função da 

proteína 
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CONSEQUÊNCIAS MUTAÇÃO DE PONTO 

3. Mutação sem sentido: códon de parada da 
tradução (UAA, UAG, UGA) 
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CONSEQUÊNCIAS INDEL 

Inserções e deleções: modificação no quadro de 
leitura (frameshift mutation) 
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MUTAÇÃO CROMOSSÔMICA 

Mutação Numérica 

• Aneuploidia: ganho ou perda de 1 ou mais 
cromossomos 

• Euploidia (poliploidia): multiplicação de um conjunto 
cromossômico haploide 
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MUTAÇÃO NUMÉRICA CROMOSSÔMICA 

Aneuploidia 
 

• Trissômico = 2n +1 

• Monossômico = 2n -1 

• Nulissômico = 2n -2 
(ambos os homólogos) 
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MUTAÇÃO NUMÉRICA CROMOSSÔMICA 

Aneuploidia 
 

Trissômico = 2n +1 

- Oogênese 

- Principalmente meiose I 
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MUTAÇÃO NUMÉRICA CROMOSSÔMICA 

Trissômico 
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Trissômico 
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MUTAÇÃO NUMÉRICA CROMOSSÔMICA 

Monossômico 
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MUTAÇÃO CROMOSSÔMICA 

Mutação Estrutural 

Deleção 
 

Duplicação 
 

Inversão 
 

Translocação 
recíproca 
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MUTAÇÃO ESTRUTURAL CROMOSSÔMICA 

Rearranjos desbalanceados: 

- Mudam dosagem gênica 

- Perda ou acréscimo de uma cópia extra 

- Duplicações e deleções 
 

Rearranjos balanceados: 

- Modificam a ordem dos genes no cromossomo 

- Inversões e translocações 
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DELEÇÕES 

• Perda de parte de um braço 
cromossômico  

• Fragmento deletado é 
acêntrico  perdido 

• Efeito depende da extensão da 
deleção (intragênica, multigênica) 
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DELEÇÕES 

Em humanos: 

• Síndrome do cri du chat 
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DUPLICAÇÕES 

• Cópia extra região 

• Duplicação em tandem 

• Duplicação insercional 
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INVERSÕES 

• Quebra, giro (180°) e reinserção 

Pericêntrica Paracêntrica 



REMendel 2016 – Princípios Básicos de Genética Molecular: Parte I – Ticiana  D. J. Farias 

INVERSÕES 

• Alça de inversão 

• Pareamento entre cromossomos homólogos 
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TRANSLOCAÇÕES RECÍPROCAS 

• Troca de fragmentos acêntricos entre cromossômicos 
por quebras simultâneas 

• Gerar deleção ou duplicação 
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TRANSLOCAÇÕES ROBERTSONIANAS 

• Entre dois dos cromossomos acrocêntricos humanos ( 
13, 14, 15, 21, 22) 
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TRANSLOCAÇÕES ROBERTSONIANAS 

Perdido na mitose 

Cromossomos 

acêntricos Fusão cêntrica 

Estável na mitose 
Cromossomos 

dicêntrico 
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TRANSLOCAÇÕES ROBERTSONIANAS 

Ex.: Síndrome de Down 
 
4% tem 46 cromossomos 
Cromossomo 21 
translocado (com 14 ou 22) 

 
 Pacientes trissômicos 
para os genes no segmento 
21q 

 
46, XY, rob(14;21), +21 



MUTAÇÃO 

Gênica 

Mutações pontuais 

Substituições 
Inserções 
deleções 

Cromossômica 

Numéricas Estruturais 
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Sinônimas 

Não-sinônimas 

Silenciosas 

Balanceadas 

Não-balanceadas 



Diversidade da Estrutura 

Capacidade de replicação 

Mutabilidade 

Tradução 



 Estrutura do material genético 

 Estrutura de Genomas e variabilidade 

 Replicação 

 Transcrição 

 Tradução 

 Regulação da Expressão Gênica 
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 
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REPLICAÇÃO DO DNA 

• Semiconservativa 

• Origem: bolhas de replicação 

• Crescimento da fita na direção 5’  3’ 

– Fita contínua 

– Fita descontínua (fragmentos de Okazaki) 

– Uni ou bidirecional 

• Revisão da polimerase 3’ 5’ 



REPLICAÇÃO SEMICONSERVATIVA 

Pontes de 
 hidrogênio 

Ligações  
covalentes 

Início da  
deselicoidização 

Novos 
filamentos 

duplos 
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Forquilha de 
replicação 
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REPLICAÇÃO SEMI-DESCONTÍNUA 
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REPLICAÇÃO DAS DUAS FITAS 



SÍNTESE DO DNA PELAS DNA POLIMERASES 
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SÍNTESE DO DNA PELAS DNA POLIMERASES 

Molde  

Primer ou iniciador  
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FIDELIDADE DA REPLICAÇÃO 

Em E. coli: 

 

   1 erro a cada 109 ou 1010 nucleotídeos adicionados 

 

   cromossomo ~ 4,6 x 106 pb   1 erro a cada  1.000 

ou 10.000 replicações 

 

   atividade exonuclease 3’5’ das DNA polimerases 
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Atividade revisora exonuclease 3’5’ 

1 

2 

3 

4 

FIDELIDADE DA REPLICAÇÃO 
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REPLICAÇÃO DE DNA EM E. COLI  

Iniciação Alongamento Terminação 

Replissomo: 

 DNA Polimerase III 

 DNA Polimerase I 

 DNA ligase 

 Primase ou Iniciase 

 DNA girase (topoisomerase II) 

 Proteína DnaB (helicase) 

 SSB (Proteína de ligação ao DNA simples fita) 

 

  
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Iniciação 

DnaA 
DnaB 
DnaC 
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Alongamento 
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Alongamento 

3’ 

5’ 

DNA Polimerase 

Fita Contínua 

Fita Descontínua 

Primer de RNA no 
ínicio de um 

fragmento de 
Okazaki 
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Terminação 

Forquilha sentido 
horário 

Forquilha sentido 
anti-horário 

Cromossomos catenados 

Cromossomos separados 
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ASPECTOS CARACTERÍSTICOS DE EUCARIOTOS 

 Várias forquilhas de replicação em um único 
segmento de DNA 

 Humanos e outros mamíferos: 

     ≈ 10.000 origens de replicação a intervalos de 30.000 a 

300.000 pb 

  

 Em Saccharomyces cerevisiae:  

 ≈ 400 distribuídas pelo genoma 
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DNA POLIMERASES NUCLEARES 

Pol  - atividade de DNA primase  

 Pol  - atividade de replicação – provavelmente fita líder 

   - atividade de reparo 

   - atividade exonuclease de revisão 3’5’ 

Pol   - atividade de replicação – provavelmente fita 

atrasada 

    - atividade exonuclease de revisão 3’5’ 
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ENZIMAS E PROTEÍNAS REPLICAÇÃO 

• DNA Polimerase  

• SSB (Single Strand Binding Protein) 

• Primase 

• Helicases  

• Proteínas (DnaB, DnaT, PriA, PriB e PriC) 

• Topoisomerases (girase, topos I, II) 

• DNA ligase 

P
R

IM
O

S
S

O
M

O
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E OS TELÔMEROS...? 
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Obrigada! 



1) Anemia falciforme 

 

 

 
 

 

 

 

 Doença hereditária 

 Membrana celular que se rompe facilmente 

 Mais comum em indivíduos de origem africana 

http://www.mdsaude.com/2008/12/anemia-falciforme-
drepanoctica-e-trao.html http://www.infoescola.com/doencas/anemia-

falciforme/ 
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1) Anemia falciforme 

 Cadeia α, β 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 

 
Hemoglobina β  

Códon 6 

GAG  GTG 



1) Anemia falciforme 
 Hemoglobina α, β 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 

GGA 

(baseado no RNAm) 



1) Anemia falciforme 
 Hemoglobina α, β 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 

 

 

GAG  GTG 

GGA 

(baseado no RNAm) 



1) Anemia falciforme 
 Hemoglobina α, β 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 

 

 

GAG  GTG 

GGA 

(baseado no RNAm) 



1) Anemia falciforme 
 Hemoglobina α, β 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 

 

 

GAG  GTG 

GGA 

(baseado no RNAm) 

Aminoácido ácido por 

aminoácido básico 

(Ác. Glutâmico  Valina) 



1) Anemia falciforme 

http://www.teliga.net/2011/07/estrutura-e-funcao-da-hemoglobina.html 


