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CONCEPTOS Y DEFINICIONES

Gen

Cariotipo
(Cariograma )

Cromosoma (homdlogos y no
homologos)

Locus (Loci)

Ploidia . Diploide, triploide é
Poliploide

Alelo Genotipo Haploide -diploide -triploide

ADN Fenotipo Cromosomas autosémicos -
sexuales

Gen Homocigbtico - Genoma Entrecruzamiento

heterocigotico

Genes ligados

Fenotipo dominante,
recesivo,
codominante




TIPOS DE GENOMAS

El genoma es la totalidad de la informacion genética que posee un
organismo en patrticular.

El término fue acuiado por Hans Winkler , profesor de Botanica en la
Universidad de Hamburgo como un acronimo de las palabras geney
chromos oma .

A Organismos acelulares : Virus ( ADNy ARN ).

A Organismos procariotas : Cromosomas bacterianos
y ADN plasmidial (Bacterias y algunas algas ).
A Organismos eucariotas . Genoma nuclear

(Cromosomas) y Genoma  de organulos (Mitocondrias
y Cloroplastos ).



Estructura del
ADN en

Cromosomas nucleares

s

doble hélice Histonas
(proteinas de soporte)

ADN

Bases nitrogenadas (nucleotidos)

\ 4

ADN Cloroplastico

Bases complementarias (A=T, G=C)

\ 4

ADN Mitocondrial

Genoma




Secuencia de nucledtidos
56 30
JAGCTTTAGCCGTTATTAGCCGCAATGCCGCTAAGCC
. TCGAAATCGGCAATAATCGGCGTTACGGCGATTCGG

30 50

5 End 3" End

Sllliel el e,

La secuenciacion es la determinacion del orden preciso en que
se encuentran los nucledtidos (Adenina, Timina, Citosina o
Guanina) en un trozo de ADN dado.




Medidas del tamano del genoma

Pares de bases o pares de nucleotidos. Mide la longitud del
ADN.

1, 10pb. 1000pb= 1Kpb. 10 Spb=1Mpb

El contenido de ADN de un juego de cromosomas haploide
recibe el nombre de VALOR  C (C-Value). Pico gramos. 1 Pg
=10 "2 g

1 pg de ADN =978 Mpb =10 ° pb =1000 millones pb

Ejemplo: Genoma humano: 3.203 x 10° pb




GENOMAS VIRALES

A Losvirus (acelulares ) estan
formados por una cubierta
proteica Yy un nucleo central que
contiene el genoma

A Pueden estar constituidos por
ADN (cadena sencilla o doble) o
ARN (doble o sencilla). Tanto
circular como lineal.

A Tamafios muy variables . Aprox.
50.000 pb (50 Kb ).

Virus Pb

Hepatitis D virus 1.700
Hepatitis B virus 3.200
HIV-1 9.200
Bacteriophage | 48.500

GENOMA BACTERIANO

Se encuentraen un Unico
cromosoma . Es una molécula de ADN
doble hélicey circular

Tamanos variables:

Mycoplasma genitalium : 580 Kb.
Burkhorderia xenovorans : 9703 Kb
Escherichia coli: 3200 Kb

Cada célula procariota puede contener
mas de una copia del genoma circular.




Genome sizes of the largest viruses and of the smallest cellular organisms

Species name Genome size (bp) Domain
Nanoarchaeum equitans 490,885 Archaea
Bacillusphage G~ 497513 Phage
Guillardia theta nucleomorph 551.265 Eukaryota
Mycoplasma genitalium 580.074 Bacteria
Buchnera aphidicola str. Bp 615.980 Bacteria
Buchnera aphidicola str. Sg 641.454 Bacteria
Wigglesworthia glossinidia 697.724 Bacteria
Candidatus Blochmannia T705.557 Bacteria
Ureaplasma parvum 751.719 Bacteria
Mycoplasma mobile 777.079 Bacteria
Mesoplasma florum 793,224 Bacteria
Mpycoplasma synoviae 799.476 Bacteria
Mpycoplasma pneumoniae 816.394 Bacteria
Onion yellows phytoplasma 860.631 Bacteria
Mycoplasma hyopneumoniae 892,758 Bacteria
Borrelia garinii 904.246 Bacteria
Tropheryma whipplei 927.303 Bacteria
Mycoplasma pulmonis 963.879 Bacteria
Mycoplasma gallisepticum 996.422 Bacteria
Mycoplasma capricolum 1,010,023 Bacteria
Chlamydia trachomatis DIUW-3/CX 1.042.519 Bacteria
Chlamydia muridarum 1.072.950 Bacteria
Wolbachia endosymbiont strain TRS 1.080.084 Bacteria
Rickettsia prowazekii 1,111,523 Bacteria
Rickettsia typhi 1.111.496 Bacteria
Treponema pallidum 1.138.011 Bacteria
Chlamydophila abortus 1,144.377 Bacteria
Chlamydophila caviae 1.173.390 Bacteria

J.-M. Claverie et al. / Virus Research 117 (2006) 133-144




Mitochondrial DNA
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EL ADN MITOCONDRIAL

o To Do Do Io

Esta representado por 1-10
copias por organulo.

Forma circular, doble cadena 'y
superenrollado.

No esta empaquetado en
nucleosomas

Su longitud varia entre 15-17
Kb. (16.559 -16.570 pb).

Codifican entre 13-20 proteinas,
22 tRNAyY 2 rRNA



EL ADN MITOCONDRIAL

Las secuencias son unicas, no se repiten y no disponen de intrones o
espaciadores.

Se hereda maternalmente (con algunas excepciones).

No presenta recombinacion (con excepciones). Significa que el ADNmt se
presenta como un Unico haplotipo  que se transmite de madres a hijos.

Ello implica que los Unicos cambios que haya podido haber en el ADN
mitocondrial se deben exclusivamente a mutaciones a lo largo de multitud de
generaciones. Esto lo hace ideal para el estudio de locus que suministren

informacion para  estudios de ecologia molecular , €.g. trazar poblaciones.
Tiene una elevada tasa de mutacion (5 -10 veces superior al nuclear). La tasa

de sustituciones en mamiferos se ha calculado en 5,7 x 10 -8 por sitio y por afo.
Ineficiencia en la reparacion de errores en la replicacion. La Region control

(800 -1.200 pb) es la zona mas variable



ADN CLOROPLASTICO

Es mucho mas grande que el
mitocondrial, entre 120 -220 Kb
(media: 150 ).

Mayor numero de copias por
organulo. Son circulares

Tasas de variacion son 3 veces
mayor que en mMtDNA en plantas
superiores pero 4 -5 veces menor
gue el ADN nuclear . Afectaala
resolucion de los marcadores
moleculares

Se heredan maternalmente
(angiospermas ).
En Nicotiana tabacum : 113 genes:

21 proteinas ribosomas, 4 rRNA,
30 tRNA, 29 genes de fotosintesis.

Difieren entre los diferentes
grupos de algas.

ADN CLOROPLASTICO
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o Do Do Do

To

GENOMA NUCLEAR EUCARIOTICO

ADN + Histonas = Cromosoma.
Localizados en el nicleo.

Variacion en numero, formay
tamano.

Desde 2 cromosomas (N=1)

(Myrmecia pilosula , hormiga) hasta
1.600 en Aulacantha (protozoa ).
En el ser humano: 46 (23 parejas)

En cada cromosoma hay una
molécula de ADN

En cada cromosoma hay un
numero variable de genes.

Aulacantha

Myrmecia pilosula



Mudeosomas

Fibra cromatinica
(solenoide)

Empaquetamiento del ADN
para formar cromosomas

—

Bucle radial

-

Roseton

Espiral
de rosetones

short region of

DNA double helix //\l’\//\c‘\//\'\//\&\//\o’\,/ 2}3‘"‘

“beads-on-a-string” 11 nm
form of chromatin

30-nm chromatin
fiber of packed
nucleosomes

section of
chromosome in an
extended form

condensed section
of chromosome

entire
mitotic
chromosome

NET RESULT: EACH DNA MOLECULE HAS BEEN
PACKAGED INTO A MITOTIC CHROMOSOME THAT
IS 50,000x SHORTER THAN ITS EXTENDED LENGTH



De forma lineal la longitud
del ADN humano seria 2 m

N° aprox. de células en el
cuerpo humano (2 x 10%?)

La secuencia completa de
una célula humana
ocuparia

4 billones de metros

v

100.000 vueltas a La Tierra

1.320 voltimenes
1.000 pag/Vol
ALTURA 260 M

histona H1 65
i\ e = ts

octamero de histonas
(H2A-H2B)2 (H3-H4)2

dos vueltas de la doble
hélice de ADN

Una célula haploide humana posee
de ADN, lo cual equivale aunos 3.200 millones de pares
Esto representa una razén de

compactacion de aproximadamente

aproximadamente

10.000 a 1.

3,65 picogramos
de bases .




Cromosoma &

1

22

X (cromosoma sexual)

Y (cromosoma sexual)

Total

Genes & Ndmero de bases = |Bases secuenciadas® #

4.220
1.481
1.550
446
609
2.281
2.135
1.106
1.920
1.793
378
1.430
924
1.347
921
909
1.672
518
1.555
1.008
578
1.092
1.846
454
32.185

247.189.719
242.751.149
199.446.827
191.263.063
180.837.866
170.896.993
158.821.424
146.274.826
140.442.298
135.374.737
134.452.384
132.289.534
114.127.980
106.360.585
100.338.915
88.822.254
78.654.742
76.117.153
63.806.651
62.435.965
46.944.323
489.528.953
154.913.754
57.741.652

3.079.843.747

224.999.719
237.712.649
194.704.827
187.297.063
177.702.766
167.273.993
154.952.424
142.612.826
120.312.298
131.624.737
131.130.853
130.303.534
95.559.880
88.290.585
81.341.915
78.884.754
77.800.220
74.656.155
55.785.651
508.505.254
34.171.998
34.893.853
151.058.754
25.121.852

2.857.698.560



N° PARES DE BASES EN DIFERENTES
MOLECULAS DE ADN

N2 Kpb

250000 240000
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Cariotipo ycariograma

Cariograma , es un esquema, foto o dibujo de los
cromosomas de una célula  metafasica ordenados de
acuerdo a su morfologia  y tamafio. Estan
caracterizados y representan a todos los individuos

de una especie.

Cariotipo  es el patron cromosomico de una
especie expresado a través de un codigo,
establecido por convenio, que describe las
caracteristicas de sus  cromosomas.

Todos | os humanos tienen el



Cariograma
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EL PROYECTO GENOMA HUMANO



gaattcCAAACCATGGGAGTGAGGCACCCGCCCTGCTCCCACCGGCTCCTGGCCGTCTG
CGCCCTCGTGTCCTTGGCAACCGCTGCACTCCTGGGGCACATCCTACTCCATGATIT
CCTGCTGGTTCCCCGAGAGCTGAGTGGCTCCTCCCCAGTCCTGGAGGAGACTCACCC
AGCTCACCAGCAGGGAGCCAGCAGACCAGGGCCCCGGGATGCCCAGGCACACCCC
GGCCGTCCCAGAGCAGTGCCCACACAGTGCGACGTCCCCCCCAACAGCCGCTTCGA
TTGCGCCCCTGACMGGEGAGGCCCGCGGCTGCTGCT
ACATCCCTGCAAAGCAGG DGGAGLCCAGATGGGGCAGCCCTGGTGCTTC
TTCCCACCCAGCTACCCCAGCTACAAGCTGGAGAACCTGAGCTCCTCTGAAATGGG
CTACACGGCCACCCTGACCCGTACCACCCCCACCTTCTTCCCCAAGGACATCCTGAC

CCTGCGGCTGGACGTGATGATGGAGACTGAGAACCGCCTCCACTTCACGATCAAAG
CGG

3.200 MILLONES!! &

TGCGGACCAGTTCCTTCAGCTGTCCACCTCGCTGCCCTCGCAGTATATCACAGGCCT
CGCCGAGCACCTCAGTCCCCTGATGCTC.AGCACCAGCTG GACCAGGATCACCCTGT
GGAACCGGGACCTTGCGCCCACGCCCGGTGCGAACCTCTACGGGTCTCACCCTTTCT
ACCTGGCGCTGGAGGACGGCGGGTCGGCACACGGGGTGTTCCTGCTAAACAGCAAT
GCCATGGATGTGGTCCTGCAGCCGAGCCCTGCCCTTAGCTGGAGGTCGACAGGTGG




EL PROYECTO GENOMA HUMANO (PGH)

Se inici6 en el afio 1990, con una prevision
de 15 afnos.

Proyecto coordinado que pretendia
identificar y cartografiar los genes del
genoma humano desde un punto de vista
fisico (secuenciacion) y funcional (qué
codifica cada gen)

El primer borrador se presento6 el 26 de
junio de 2000), finalmente el genoma
completo fue presentado en abril del 2003,
dos afios antes de lo esperado. Incompleto.

El PGH fue declarado como Patrimonio de la
Humanidad por la UNESCO.

primera presentacion
impresa del genoma
humano




OBJETIVOS DEL PGH

Hacer una serie de mapas o diagramas descriptivos de
cada cromosoma humano con resoluciones cada vez

mas finas.

Encontrar y describir el orden y localizacion de los

genes u otros marcadores, el espaciamiento entre ellos SENOR ..

en cada cromosoma y desarrollar herramientas para el DESCUBRIERON

uso de esta informacion en el estudio de la biologia
humana y de la medicina.

Buscar la secuencia de todos los genes y determinar
su actividad o funcién en el desarrollo de la variedad

de células especializadas diferentes, como las de los
musculos , cerebro, corazon, ojos, piel, sangre y tejidos

gue componen a un ser humano.

Adquirir conocimientos sobre los factores
medioambientales y genéticos presentes en la
predisposicion y la resistencia a la enfermedad, la
denominada epidemiologia genética.

ii MALDIToS
HACKERS
VoY A TENER

GNE CAMBIAR |A

Brindar una base de datos donde el hombre pueda
cotejar su informacioén y determinar su estado genético
(éste es muy controvertido debido a la discriminacion
genética).




¢, cuantos genes tiene el ser humano?
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BASE DE DATOS DEL GENOMA HUMANO

En la actualidad funcionan principalmente dos tipos de bases de
datos gendomicos:

El Consorcio Internacional de Bases de Datos de Secuencias esta
formado por GenBank , el Banco de datos de ADN de Japon (DDBJ) y
el del EMBL.

Alberga los datos de secuencias. Las tres bases comparten y
complementan la informacion.

En Espafia existe un nodo de EMBL residente en el Centro Nacional
de Biotecnologia (CNB) de Madrid.

'''''''''

E M BL Egséegsgs European Molecular Biology Laboratory

.........

European Bloinformatics
Inssaute




¢, Que hemos descubierto respecto al genoma
humano?



PROPIEDADES DEL GENOMA HUMANO

El genoma humano esta constituido por 3.272.480.987 pb.

Constituido por 20.000 -25.000 genes codificantes de proteinas. Proyecto
ENCODE: 22.286 genes.

Los genes estructurales (codifican para proteinas o RNA) constituyen menos
del 2% del total de ADN.

Distribuido entre los cromosomas; varia entre 50 (Cromosoma Y) y 240
millones de pb (IyIl)y entre 50 y 2.500 genes por cromosoma.

Los cromosomas mas densos (con mas genes codificadores de proteinas)
sonel 17,19y el 22. Los cromosomas X, Y, 4, 18 y 13 son los mas aridos.



CROMOSOMAS Y ENFERMEDADES

locus
1p
1p
1p
1p

1p13

1p21

1p21
1p21
1p22
1p24
1p11
1p31
1p31
1p32
1p32
1p34
1p34
1p36
1p36
1p36.1
1pter-p36.13

Enfermedad
Susceptibilidad a la anorexia nerviosa
Enfermedad de Parkinson
Susceptibilidad a la psoriasis
Coreoatetosis paroxistica con ataxia episédica
Reflujo vesicouretral

Anemia hemolitica por deficiencia de piruvato
kinasa de los eritrocitos

Carcinoma del tiroides con neoplasia papilar renal
Dermatitis atopica
Dihidropirimidinuria
Sordera
Meningioma inducido por radiacion
Enfermedad arterial oclusiva
Susceptibilidad a las enfermedades autoinmunes
Leucemia linfocitica aguda de células T
Lipofuscinosis ceroide
Fucosidosis
Sindrome de Van der Woude
Ataxia cerebrospinal
Enfermedad inflamatoria intestinal
Exostosis multiple familiar
Cataratas congénitas, tipo Volkmann


http://www.iqb.es/diccio/c/cromosomas.htm

