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Genética para andar por casa.......
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Genética;:

Parte de la biologia que trata de
la herencia y de lo relacionado
con ella.
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Transmision Genes

Semejanza entre progenitores

y descendientes

Gen

Gl

etica

i »@

Transmision Genes

¢ porgué nos parecemos?

@[ﬂ —_— Variacion

¢porqué nos diferenciamos?




¢Porgué nos parecemos a nuestros padres?

@
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¢Porqueé nos parecemos a nuestros hermanos,
pero no somos iguales?
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¢, Hay personas genéticamente idénticas?

O

Sl, los gemelos idénticos (monocigodticos)

Idénticos No idénticos
(monocigoticos) (dicigoticos)
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(Placenta compartida) (Placentas separadas)

(En el 60-70% de los casos comparten la misma
placenta aunque en separados sacos amniéticos)




Los gemelos monocigoticos son geneticamente
idénticos, ¢pero son indistinguibles?

O

Los hermanos Bryan




zurdo diestro

Huellas dactilares

Gemelos monocigoéticos (= idénticos)




¢, Qué quiere decir ser genéticamente idénticos?

tener el mismo genoma

¢ Qué es el genoma?

La totalidad de la informacion
genética que tiene un organismo

¢cDonde esta la informacion genetica?

en el ADN

El ADN es el material hereditario
en humanos y en casi todos los
organismos




. Donde esta el ADN?

°

i ‘»} Download from
8 Dreamstime.com
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Célula humana




¢, Queé es el ADN?

Acido DesoxirriboNucléico

¢, Qué es el ADN?

Bases

Molécula de ADN quimicas

(cromosoma)




El ADN es una molécula quimica

Formada por dos cadenas como esta:
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Nucledtidos




Watson y Crick propusieron en 1953 la estructura del ADN

Watson y Crick con su modelo del ADN

Medicine 1962

i The Nobel Prize in Physiology or

"for their discoveries concerning the molecular structure of
nucleic acids and its significance for information transfer in living

material”

Francis Harry James Dewey
Compton Crick Watson
® 1/3 of the prize ® 1/3 of the prize
United Kingdom Usa
MRC Laboratory of Harvard University
Molecular Biology Cambridge, Ma, USA
Cambridge, United
Kingdom
b. 1916 b, 1928
d. zoo4

Maurice Hugh
Frederick Wilkins

® 1/3 of the prize

United Kingdom and MNew
Zealand

Londan University
Londaon, United Kingdom

b. 1916

{in Pongaroa, New
Zealand)

d. 2004




El modelo de Watson y Crick cumplia tres
requisitos fundamentales:

1. Potencial informativo
(libertad de secuencia alo largo de la cadena)
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El modelo de Watson y Crick cumplia tres
requisitos fundamentales:
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2. Capacidad de autorreplicacion
(complementariedad de las bases)

Cuando una célula se divide, cada célula hija
recibe unaréplica del ADN

Celula g| ADN
se duplica

Cada célula hija
recibe una réplica
del ADN

Se separan las
células hijas




El modelo de Watson y Crick cumplia tres
requisitos fundamentales:

cCAC CIG G A C IGA G G A
GIG GA C CIG ACI CCI G G

cAcC c.e G ac IGA G G/IA cf/a\c CTC
GIG G A C c.e AcI cc. cllU|G GIG )

3. Capacidad de mutacion
(posibilidad de cambios en la secuencia)
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enunlugardelamancha,decuyonom
brenoquieroacordarme...

en un lugar de la mancha, de cuyo
nombre no quiero acordarme...

en un lugar de la lancha, de cuyo
nombre no quiero acordarme...

en un lugar de la mkncha, de cuyo
nombre no quiero acordarme...




El ADN esta en el nucleo celular

Célula humana ]
Nucleo

Cromosomas

KX RUNRIRIRURL

H 1 H Mi A A M tm z:

5E &A XX XX aAa aa
17 18 19 20 21 22

Cromosomas

Cariotipo sexuales




Ovulo recién fertiliza

IR IR RS
”‘ “ “ A A M M\ x:

B8 &A XX XX Aa aa ﬁl

17 18 19 20 21 - 0




Ovulo reci

(44 cromosomas + X + )Q

Q7\ (22 cromosomas + ) (44 cromosomas +  + Y el

(22 cromosomas + X 0Y)

¢ Cuantas combinaciones distintas de cromosomas
maternos y paternos se pueden dar a la hora de
producir gametos?

Cada gameto, al azar, puede contener, por cada pareja
de cromosomas, uno del padre o de la madre. Por
tanto, una combinacion posible puede ser:

2 5 13 (14 | 15 18 23

En total: 223 = 8.388.608 combinaciones distintas de gametos, y

2723 x 223 = 70.368.744.177.664 combinaciones distintas de cigotos




Las posibles combinaciones
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En qué consiste el Proyecto Genoma Humano

ROOUUEREELANENEAULEEEY

Determinar la secuencia de los mas
de 3 mil millones de nucle6tidos del

DNA humano
\ _J € V.

‘ Almacenar toda esta informacién
. en bases de datos publicas

e % gﬁ"‘ﬁ% s E Image credit; NCBI/NLM/NIH

National Human Genome Research Institute
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, (" ...AGGTTCAGGCATCAGATTCGCAATCGCTTG )
Célula

AGCAATCGCTTGCAGATACGAAAGCTTATACC
TATGTCCTAGGTCAGTGTTTCAAAAAGTTTGT
TCCATAAAAAGTAACATTGTGCTGCAGGATTT
CTCAGACGGACCAGTTTGCTAAAGTACTCCGG
GTGTCTCCACAAAGCTTACATAGAATGTGAAG
CTTACAAAACTCATCAGACAAGAGAACATCTC
L ) (_CTGGACTGAGTTTAAAACACAATTTGGAAA... )

Tres mil millones de nucledtidos (“letras™) llenarian
unas 400 guias telefénicas de 500 paginas cada una




Nuestro genoma tiene unos
tres mil millones de bases

(unos 25.000 genes)

Los genes estan en los cromosomas

Proteina 1

Proteina 2




Los genes llevan informacion cifrada para fabricar proteinas

Los genes llevan informacion cifrada para fabricar proteinas

Miosina

Una proteina

que los musculos se
contraigan

Lactasa
Una enzima que
procesa un azUcar
presente en la leche

mecanica que hace

Colageno

Una proteina
estructural que se
encuentra en la piel
y cartilagos

Hemoglobina

Una proteina de
transporte que
hace que los
glébulos rojos
transporten oxigeno




nucleoétidos
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... GCAACTTCGGGATTCACTGCCACCT ...
... CGTTGAAGCCCTAAGTGACGGTGGA ..

ags

... GCAACUUCGGGAUUCACUGCCACCU ...

— |aminoacidos

Cédigo geneético
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El cddigo genético




PROTEINA

citoplasma

plantas

bacterias

animales
humanos

El ADN es basicamente el mismo en todos los organismos




Bacterias (= 3.000 genes)
Levaduras (= 6.000 genes)

Gusanos (= 19.000 genes)

Moscas (~ 13.000 genes)
Gallo (~ 20.000 genes)
Raton (= 25.000 genes)
Perros (~ 20.000 genes)

Chimpancé (= 25.000 genes)
Humanos (= 25.000 genes)

Plantas (= 25.000 genes)

¢, Y despues de la secuencia, qué-




Nuestros genomas no son iguales

Persona 1l Persona 2

rrrr =Variaciones en el ADN

¢, Qué tipo de variaciones ?

Secuencia
estandar

Cambios de una base por otra:
Polimorfismos

Deleciones 6 pérdidas

Inserciones




Hay variaciones gque no causan cambios
aparentes

Hay variaciones gque causan cambios inocuos

Forma de la
cabeza

ﬂ/ Color de ojos

Altura I
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Hay variaciones gque causan cambios
perjudiciales

Diabetes,
Cancer,
/ Cardiopatias, &
Hemofilia o ¢%
e«
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Hay variaciones que causan cambios latentes

Estas variaciones no son
perjudiciales por si mismas, pero
pueden conferir un cierto
“riesgo”, que puede acrecentarse

en ciertas condiciones (ambiente, —
habitos, etc..). Estas variaciones /f‘:.\!;;ff_.‘
también pueden explicar porqué @-‘;‘_-ﬁgf
unas personas responden bien a w3
N4 b

ciertos tratamientos con

farmacos y otras no. f “;
* o

En el ejemplo, los dos son

fumadores y bebedores, pero

soOlo uno de ellos desarrollara

cancer. Las variaciones que

tienen en su ADN no son las que

causan el cancer, sino que

confieren un riesgo, que puede e
manifestarse frente a ciertas i
situaciones ambientales, como el “ S
tabaco (o el humo) o laingesta de

alcohol







