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Conceitos: 

Recombinação 

Ligação 

Polimorfismo 

Haplótipo 



Recombinação: 

DEFINIÇÃO 



Organismos  

Diplóides x Haplóides 



Como nossos genes (DNA) passam 
através das gerações? 

Cromossomos 



Meiose I 

Prófase I Metáfase I Anáfase I Telófase I 



Meiose II 

Prófase II Metáfase II Anáfase II Telófase II 



PRODUÇÃO DE VARIABILIDADE 

GENÉTICA 

 

 

Distribuição aleatória dos cromossomos 

homológos 

 

2
n 

H. sapiens = 2
23 

Mais de 8 milhões de possibilidades 



PRODUÇÃO DE VARIABILIDADE 

GENÉTICA 

Recombinação 

 

H. Sapiens: 

média de 2-3 por par 

Pelo menos 1 por par 

Possibilidades infinitas 



Cromossomos 

Homólogos 

Um materno e outro paterno. 

Apresentam mesmas regiões cromossômicas 

(mesmo gene no mesmo locus) 

Reconhecimento de homólogos (telômeros) 

Bivalentes: Cromossomos homólogos 

pareados. 



COMPORTAMENTO DE 
CROMÁTIDES NA PRÓFASE I 



ELEMENTOS DO COMPLEXO 
SINAPTONÊMICO 

• Estrutura trilaminar (microscopia 
eletrônica). 

• Essencial, mas não o único 
responsável pela permuta.  

• Estabilização dos sítios de 
recombinação. 

• Regulação na disjunção dos 
cromossomos.  

• Não há CS: 

Pareamento somático (politênicos) 
Pareamento aquiasmático em 
Drosophila macho não tem CS nem 
permuta. 

• CS essencial na permuta meiótica, 
mas ausentes quando ocorre 
permuta somática. 

  



COMPLEXO SINAPTONÊMICO 



NÓDULOS DE RECOMBINAÇÃO: 
 

• São de 2 tipos: 

1- Primários: Duas vezes mais numerosos. Associados com a 
checagem da homologia. 

2- Tardios: Presentes no zigóteno tardio e no paquíteno. 
Associados com a permuta (complexos protéicos que 
catalizam a recombinação). 

 
Como ocorre a identificação de um homólogo? 

Como diferenças alélicas não interferem no pareamento, 
mas deleções, inversões, duplicações... Sim? 

Questões ainda sem resposta. 

 
 



Recombinação 

•Pareamento dos homólogos 

•As 4 cromátides estão 

alinhadas  

•cromátides  homólogas e 

trocam segmentos 

 



Fim da RECOMBINAÇÃO: 

MOVIMENTO CROMOSSÔMICO  

MEIOSE I E II 



Ligação: 

DEFINIÇÃO 



• Genes localizados em cromossomos diferentes:  

alelos segregam de forma independente. 

– 2ª Lei de Mendel 

 

• Genes localizados no mesmo cromossomo:  

não há segregação, irão para o mesmo gameta.  

– Esse processo é chamado de ligação gênica.  

 

• Lembrar da recombinação: 

Segrega alelos ‘ligados’. 

Ligação Gênica 





Segregação de alelos 

de genes não ligados 

Segregação de alelos 

de genes ligados 



Recombinação 



Conceitos de Genética – William S. Klug, Michael R. Cummings, Charlotte A. Spencer & Michael A. Palladino  



RECOMBINAÇÃO  HOMÓLOGA 

 (c) as terminações cortadas são deslocadas e 

pareiam com seus complementos no dúplex oposto 

 (b) endonuclease faz um corte um uma 

das fitas simples de cada molécula de DNA 

 (a) Dois dúplices de DNA pareados 

 (d) uma ligase sela as extremidades livres, 

criando dúplices híbridos = heterodúplex de DNA 

 (e)  esta estrutura de ponte cruzada pode descer 

no cromossomo pela migração da ramificação, 

como se fosse um zíper 

 (f)  esta estrutura move-se em direções opostas 



RECOMBINAÇÃO  HOMÓLOGA 

 (i) são formados dúplices 

recombinantes molécula de DNA  

 (h) as duas fitas anteriormente 

não envolvidas serão cortadas por 

uma endonuclease                 

 (g)  esta estrutura gira 

180º e cria-se uma estrutura 

plana intermediária, em 

forma de X – estrutura de 

Holliday 

(Hobin Holliday, 1964) 



Conceitos de Genética – William S. Klug, Michael R. Cummings, Charlotte A. Spencer & Michael A. Palladino  



Haplótipo: 

DEFINIÇÃO 



POLIMORFISMO 

• Mais de duas formas no mesmo locus (frequência >1%)  

• Loci no mesmo cromossomo podem ser herdados juntos 
(haplótipos). 

Haplótipos: 

HAPLÓTIPO 

alelos 

Locus 1 

Locus 2 

Locus 3 



Formação de blocos de haplótipos 

recombinação 

x 

cromossomos 

meioses 

1 

1 

1 

2 

2 

2 

2 

2 

1 

1 

1 

2 



Poucas gerações Centenas de gerações 



 Média do tamanho do bloco: 

• População africana: 11 kb 

• População não africana: 22 kb 

• 60%-80% do genoma esta em blocos > 10 kb 

 

1-150 kb 



Haplótipos 

1:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 

1:ACGACTCAGATAACTACGGACGACT 
 

2:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 

2:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 
 

3:ACGAGTCAGATCACTACGTACGACT 

3:ACGAGTCAGATAACTACGGACGACT 



1:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 

1:ACGACTCAGATAACTACGGACGACT 
 

2:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 

2:ACGACTCAGATCACTACGTACGACT 
 

3:ACGAGTCAGATCACTACGTACGACT 

3:ACGAGTCAGATAACTACGGACGACT 

Haplótipos 



33 

ACGA[C|C]TCAGAT[C|A]ACTACG[T|G]ACGACT 

 

 

ACGA[C|C]TCAGAT[C|C]ACTACG[T|T]ACGACT 

 

 

ACGA[G|G]TCAGAT[C|A]ACTACG[T|G]ACGACT 

Genótipos 



Haplótipo: 
 

um grupo de polimorfismos 
fortemente ligados, 

 herdados como uma unidade 



Localização cromossômica: 

Mitocondrial 

Ligados ao Cromossomo Y 

Ligados ao Cromossomo X 

Cromossomos Autossômicos 

 



Loci do 
DNA mitocondrial 

I 

II 

III 



Cyt b 

ND6 
ND5 

ND4 

ND1 

ND2 

COX I 

COX II A8 A6 

ND3 

ND4L 

D-LOOP 

OH 

OL 

16.5 kb 

COX III 

12S rRNA 

16S rRNA 

DNA 

Mitocondrial 

Loci DNA 
Mitocondrial 



Loci do  
cromossomo Y 

Região não recombinante (NRY): 

I 

II 

III 



Nucleic Acids Res. 28(2), e8 (2000) 

Estrutura do cromossomo Y 

Nas extremidades ~2.5 Mb recombinam com o X 

PAR I e PAR II (região pseudo-autossômica)  

~60 Mb 

p 

q 

heterocromatina 

35-36 Mb eucromatina 

A variação genética em múltiplos pontos 

ao longo do cromossomo Y é combinada 

para formar um haplótipo 

PAR I  

PAR II  



Loci do  
cromossomo X 

I 

II 

III 

Cromossomo X de homem: grande região sem recombinação. 

Cromossomo X feminino: grande região com recombinação. 

Pai passa para suas filhas! 

Mãe passa tanto para as filhas como para os filhos! 



Loci  no 
cromossomo 
autossômico 

Herança de Haplótipos de genes HLA em 

uma família humana com vários filhos 

PAIS 

FILHOS 



1ª         2ª         3ª           4ª         5ª          6ª      

O novo Haplótipo R origina-se da 

recombinação de haplótipos maternos 

Haplótipos 



HAPLÓTIPOS 

Seqüência ancestral: 

████████████████████ 

████████████████████  

████████████████████ 

████████████████████ 
 

População hoje (sem recombinação – Y e mtDNA): 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 

Mudanças 

só por 

mutação!!! 



HAPLÓTIPOS 

Seqüência ancestral: 

 

 ████████████████████ 

 ████████████████████  

 ████████████████████ 

 ████████████████████ 

 

 

População hoje 

 (recombinação): 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 

████████████████████ 



Análise de ligação 



Haplótipo: 

APLICAÇÃO 










