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Idea Fundamental : Todo organismo
vivo hereda un mapa de vida de sus
progenitores .
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Los humanos nos vemos a nosotros
MiSmMOS como una especie mas compleja
y evolucionada que otras especies .

El siguiente grafico representa el n° de
genes en diferentes especies .

¢, Qué conclusion sacas del grafico?
Discusion en parejas!!

IMAGEN: Adaptada de
https//www.sciencenewsrg Chicken
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Concepto de géfi/PAU

A  Diversos experimentos en el siglo XIX mostraron la existencia de factores
en los seres vivos que influenciaban en sus caracteristicas especificas vy
gue ademas eran heredables .

A Fue ya en el siglo XX cuando se inventé la palabra gen para designar un
factor hereditario que abarca wuna longitud determinada de ADN vy
que influye en una  caracteristica hereditaria especifica,
habitualmente correspondiente a una sola proteina o0 un solo ARN.

A  Durante el ciclo celular,

el ADN eucariota
siempre se encuentra
en forma de cromatina
excepto el momento en
el que se divide, que se
condensa pra formar
los cromosomas
perfectamente visibles
al microscopio durante
la metafase mitética .

= gen 1
gen 2 Cromosoma
: Gen
\ 7—-8’3“ ' -,/‘f &
: ADN i\'

Segmento de
ADN o gen

74,

IMAGEN: esstaticz-dn.net
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Concepto de locks/PAY
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Los genes se localizan, por tanto,
cromosomas, Yy mAas concretamente,
posicion  especifica

en un cromosoma se denomina

>

Dentro de una misma especie,
concreto siempre ocupa el mismo
de un determinado cromosoma,
complejo mayor
(MHC) en el cromosoma 6 humano

Chromosomal location of a gene

chromosome # 7 ! -
1

> !
8) short arm p :
c Example gene:
‘= +———Centromere —— CFTR
% Chromosomal location:

d 7 QA2
= longarm q long atm g q
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0] » band # 1
< sub-band # 2
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region # 3

en los

gue ocupa un gen
locus

un gen
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APLICACION: Comparando el nimero de genes
humanos con el de otras espéedies

A  ¢Cuantos genes tiene un ser vivo? ¢Es constante el nimero de genes?
¢Existe algun patrén? Intenta responder estas preguntas a partir de la
siguiente tabla :

Procariotas Eschericihia coli 3200

Synechococcus elongatus 2 600

Protoctista Trichomonas vaginalis 60 000

Hongos Saccharomyces cerevisiae 6 000

Arabidopsis thaliana 26 000

Oryza sativa 41 000

Homo sapiens 23 000

: Drosofila melanogaster 14 000
Animales

Caenorhabditis elegans 19 000



W
‘\, .
> ot

l \

] Colegio de

- San Francisco de Paula

HABILIDAD: TIC4 Usode bases de datos para
comparar secuencias genicas en difermpecie%P

La secuencia de bases de todos Ilos genes
secuenciados hasta el momento estan disponibles e
en bases de datos en internet, como la del NCBI. Welcome to NCBI

p

_)NCB] Gene

Resource List (A-7) The Mational Center for Biotechnc
A La CO m parac i é n 1 med i ante aI i n eam ie nto ! d e Ia g:jr:isc:;m‘:stoassa\"s QB:Z:L‘: tl:feDIiJmCE;;DInMission | Org:
secuencia de bases de un mismo gen en diferentes s

DNA & RNA Submit

especies permite, entre otras cosas:

Genes & Expression NCBI databases

- determinar sus relaciones evolutivas, es decir, et r
cuanto tiempo hace que compartieron un mismo e t

Literature

an CeStrO . Proteins

Sequence Analysis

Develop
nomy

- identificar secuencias conservadas entre genes 0 i
espemes que permlten explorar su funcién :

60 80 100 110
; ) . . \
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HABILIDAD: TIC4 Usode bases de datos para

El gen citocromo C codifica para una
proteina que participa en la respiracion
celular aerobia . Este gen es de especial
interées , debido a su wuso en la
reclasificacion de los organismos en tres
dominios .

Localiza la secuencia génica del gen
citocromo C en humanos vy en el perro .

Introduce cox1 Homo sapiens .

Haz lo mismo para cox1l Canis lupus familiaris .

o) €60660000000Il W26 -‘\x‘;,‘ﬂ’
S Wi n®
TP " . *

comparar secuencias génicas en diferexgpscie’d’

“espazo pH baixo

intermembrana ‘”""”2; _m|tOCQndr|a

membrana mitocondrial
externa

Copia y pega la secuencia de nucledtidos en formato IMAGEN: 70.utexasedy
FASTA en un documento Word .

Ve al website del Instituto Europeo de Bioinformatica

y selecciona la herramienta CLUSTAL OMEGA.

Pega ambas secuencias Yy realiza el alineamiento

¢, Qué conclusion puede obtenerse?
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IMAGEN: zo.utexasedu |

Concepto de aleRy/PAV

Las células humanas son diploides (2n=46), es decir, poseen dos juegos
de cada cromosoma . Asi, todas las ceélulas humanas (excepto los
gametos) poseen dos copias (una paterna y otra materna) de cada uno
de los 22 cromosomas autosémicos Yy 1 sexual que tenemos .

Cada una de las dos copias de un mismo cromosoma se denominan
cromosomas homdélogos , los cuales poseen los mismos genes
localizados en los mismos locus (loci en plural) .

Sin embargo, los cromosomas homologos pueden presentar distintas
formas especificas de un mismo gen , conocidas como alelos

Copyright @ The McGraw-Hill Companies, Inc. Permission required for reproduction or display.

Locus for first Locus for second
gene containing gene containing
allele Porp allele Yory
\ / Paternal homologue
—

|

Homozygous
genotype YY

Heterozygous

genotype Pp Homologous
I

chromosomes

S —

Maternal homologue
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Concepto de aleRy/PAV

En los organismos diploides, como las células humanas y la mayoria de
células animales y vegetales, las dos copias del gen en los cromosomas
homoélogos puedes ser iguales, es decir, el mismo alelo, o pueden ser
diferentes, alelos distintos .

Pero un gen, puede tener mas de dos alelos (alelos multiples ), como
ocurre con el gen que codifica para el color del pelaje en los ratones, que
posee un alelo para el color amarillo, otro para el gris y otro para el
negro . |

Los mismo ocurre en
los humanos, donde
existen 3 alelos del |
gen que determina
el sistema de grupos
sanguineos ABO.

e )
The laboratory mouse., Mus musculus . also exhibits the extension series of alleles

as noted m the chicken from L-R: black agouti and recessive yellow,

IMAGEN: ringneckdove.com
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pares de bases (nucledtidos),
gen tienen pequefas variaciones en su secuencias .

>

Surti
Hehsand
Jafarabadi
Reference

Suxti
Hehsand
Jafarabadi
Referxence

Suxti
Hehsand
Jafarabadi
Reference

Surti
Hehsani
Jafarabadi
Referxence

Diferencia entre alel®&/PAV

GTTCTAGGRRAT GRGRTCATTCCCCTCACTTGGCARCCAGGRCGRGGGLTCATCCCRGCG
GTTCTAGGRART GRGRTCATTCCCCTCACTT GGCAACCAGGRCGRGGGGTCATCCCRGCE
GTTCTAGGRAAT GRGRT CATTCCCCTCACTT GG CCRAGGACGRGGGGT CATCCCRGLG
GTTCTAGGRART GRAGRT CRTTCCCCTCACTTGGCRACCAGGACGRGGGGTCATCCCRGCE

e e o S

CTGTCTTCORTTCTRGTTTACCCOAGT COTTT GRGGGTTARRAT CATAGRGTAT GCTT GR
CTGTCTTCARTTCTAGTTTACCCCAGT COTTT GRGGGTTARRAT CATAGRGTAT GCTT GR
CTGTCTTCORTTCTAGTTTACCCCAGT COTTT GRGGGTTARRAT CATAGRGTATGCTT GR
!IGTCTTIuAthTRuTTTAfouAGLFbTTTG&;bFTTEkEETCRTEuRGTATuCTTu&

B T b e e  SE R

GRTGGT CTTTTTTTCRT T TCTTGT T T T T TARATTTTGT GTTGGCT CT GGARTATARRATT
GATGGTCTTTT T T TORT T T CT T GT T T T TTARRTTTT GT GTTGGCT CT GGRRTATARRATT
GRTGETCTTTTT T TR T TTCTTGTTTTTTRARATTTITET GTTGGCTCT GGRATATARRRTT
uPTfGTITTTTTTTCATTTTTTGTTTATTAARATTTbTuTTGGFTCTbGEETRTREARTT

GCTCGCCCATCCTCCRCG 1938
GCTCGCCCATCCTCCRCG 198
GCTCGCCCATCCTCCRCG 198
GCTCGCCCATCCTCCRLG 198

Un alelo por tanto, es una forma especifica

60
60
60
60

120
120
120
120

130
150
130
130

Un gen consiste en una secuencia de ADN formada de cientos o miles de
de manera que los diferentes alelos de un

de un gen que difiere de
otros alelos en una o varias bases y que ocupa el mismo locus que los
otros alelos del gen.

A

>

IMAGEN: ibic.lib.ku.ac.th

alelos
por

Los
surgen
mutacion

nuevos
de otros

génica
La imagen adjunta
muestra la secuencia
de 3 alelos del gen
IGF-1 de bufalos de la
India .
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Para empezar e

A Veamos el siguiente video :
https :// www .youtube .com/watch?v=ufZ 0Y8xptBQ
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Mutacione8FP/PAU

Las mutaciones son cambios al azar en el genoma, Yy se definen como
un cambio  heredable de la secuencia de nucledtidos de un
cromosoma , es decir, alteraciones genéticas

>

A  Las mutaciones se pueden clasificar segun varios criterios :

Células afectadas Somaticas (no se transmiten a la descendencia)
Germinales (se transmiten a la descendencia)

Causas Naturales o espontaneas
Inducidas por agentes mutagénicos

Efectos Neutras, beneficiosas o perjudiciales

Tipo de expresion génica  Dominantes, recesivas o codominantes

Alteracion Génicas (afectan a la secuencia de un gen)
Cromosomicas (afectan a la su estructura)
Gendmicas (afectan al numero de cromosomas)
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Consecuenciade lasmutacione’rPAU

A Seglun sus efectos , las mutaciones pueden se:

A Neutros , ya que no se expresan . Los cambios afectan a intrones ,

cambian un triplete por otro sin6nimo, etc. Son, por tanto , compatibles
con la vida.

Perjudiciales , ya que si se expresan Yy ocasionan alteraciones en la
funcion de proteinas . Pueden ser mas o0 menos graves, pero los
organismos  portadores pueden vivir. Ejemplos son enfermedades
genéticas como la anemia falciforme , albinismo , fenilcetonuria

. También las hay letales, cancerigenas Yy teratdgenas
Mutaciones (malformaciones en el feto)
f f ‘ Aumentan la probabilidad de v
g oo - el J A Beneficiosas . Pocas veces
> ocurre que la mutacion
I ‘"‘ _ _ - mejora un gen (siempre /en
[ Neutras - \ No tienen consecuencias evolutivas J relacién con el medio
| < ambiente existente) .
[ L | ‘ Disminuyen la probabilidad de
e Perjud|c1ales - . supervivencia del individuo (y de la
L | especie)
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Efectobeneficiosad

A
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En el caso de las mutaciones beneficiosas
los individuos portadores de esta informacion

poseen ventajas  adaptativas respecto  al
resto. Este gen mutado, por seleccion

natural (que opera mediante la reproduccion
diferencial), puede sustituir al gen salvaje en
la mayoria de los individuos de la poblacion
(evoluciona la poblacién, no el individuo) .

La evolucion es la consecuencia de Ila
seleccion natural y consiste en el cambio
progresivo de las frecuencias con que
aparecen los distintos alelos en el conjunto de
genes de la poblacion, de manera que sera
mas frecuente encontrar los alelos
correspondientes a las combinaciones génicas
mas eficaces, pues los portadores de estas
combinaciones 0 genotipos dejardn  mas
descendientes que heredaran estos alelos.

e lasmutacionesEvoluciorPPPAU

Generacion 1 4 individuos, 4 alelos oscuros, 4 claros

Generacion 2 8 individuos, 8 alelos oscuros, 8 claros

Generacion 3 16 individuos, 16 alelos oscuros, 16 claros
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Mutaciones espontaneagondogends’PAY

Segun sus causas , las mutaciones pueden ser espontaneas o inducidas .
Asi, hay casos en los que las mutaciones se han producido porque los
enzimas responsables de la replicacion del ADN (ADN polimerasas) se
equivocan Yy sSus errores no son corregidos . Estas mutaciones son
estrictamente  espontaneas

Otras veces estas mutaciones espontaneas se producen también de forma
natural por la propia actividad celular o por las propias condiciones
ambientales del medio interno . Por eiemnlo. destacan :

Radicales libres generados /-\Dflglﬂal

en el metabolismo,
fluctuaciones térmicas
errores de apareamiento : -[|-|-|]-|-

y transposones

Estas mutaciones también
pueden ser provocadas O
inducidas por ciertos
agentes, denominados
mutagenos exogenos .

1Ttz e

IMAGEN: http://agbrmutazioni.blogspot.com.es
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Mutaciones inducidas exégena¥™PAY

A Como se ha comentado, los mutdgenos son sustancias que provocan o
inducen mutaciones .
A Los mutdgenos presentan diferente naturaleza, pudiéndose clasificar

como agentes fisicos, quimicos o bioldgicos .

Fisicos Quimicos Biologicos

Radiacion ionizante Analogos de bases Virus
Radiacion no ionizante Agentes reactivos Transposones
Radiacion corpuscular Formacion de aductos

Formas reactivas del
oxigenos
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Causagle lasmutacionesMutagenodisicogAY

[ Fluctuaciones térmicas. (a)

UV light
u Radiacion ionizante.

* Longitud de onda muy corta
(muy energéticos) .

Thymine
* Rayos gamma, rayos X. bases Covalent

bonds

* Causan :

Sugar-phosphate
backbone

Rotu ra S d e CrD m D S 0 m a S . Fig_17-24 Genetics, Second Edition © 2005 WH. Freeman and Company

QLI
Modificacidn de bases nitrogenadas (mutaciones génicas). f\. ’%
B Radiacion no ionizante. :>_ \\gﬁm
* Rayos ultravioleta. / I\ ; /)
* Forman dimeros de Timina o Citosina que desorganizan el ADN._| \:_ )
* Pueden provocar la aparicion de melanomas. / ||I "III
A Radiacién corpuscular . Animacj;é 1 '

* Particulas alfa y beta.

! oy R
e e T

* Causan rotura de cromosomas Yy modificacion de bases.



o

Colegio de

.~ San Francisco de Paula

Causas de las mutaciones: Mutagenos quirrfieos

A

>

Los analogos de bases tienen similitud estructural con las bases
nitrogenadas, como el 5-bromouracilo con la timina, y se incorporan en el
ADN que se replica en lugar de la base correspondiente, permitiendo el
apareamiento posterior con la guanina en lugar de adenina .

Hay moléculas gue reaccionan directamente con el ADN que/ no esta
replicandose, ocasionando cambios quimicos en las bases, lo que  provoca
apareamientos incorrectos . Un ejemplo es el acido nitroso, que provoca /la
desaminacion oxidativa de la adenina y la citosina, originando transiciones
(A por Go Cpor T).



