Y .m‘/n
J\
H M

- . Colegio de

.’ San Francisco de Paula

Tema 3. Geneética y evolucion

3.2 Cromosomas
D German Tenorio
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P e Idea Fundamental: Los cromosomas

A com contienen genes en una secuencia

ety it lineal compartida por los miembros de
* According to the tests your obesity is genetic. una misma especie.

Most people have 'XY'chromosomes...yours are "XL' ! "
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Programacion

3.2 Cromosomas

Naturaleza de las ciencias:

Las mejoras en las técnicas conllevan avances en la investigacion: la técnica de la autorradiografia fue empleada para establecer la longitud de las moléculas de ADN en
los cromosomas. (1.8)

Comprension:

Los procariotas tienen un cromosoma que consta de una molécula de ADN
circular.

Algunos procariotas también tienen plasmidos, pero los eucariotas carecen
de estos.

Los cromosomas de los eucariotas son moléculas lineales de ADN asociadas
con proteinas histonas.

En una especie eucariota hay distintos cromosomas portadores de diferentes
genes.

Los cromosomas homaologos poseen la misma secuencia de genes pero no
necesariamente los mismos alelos de dichos genes.

Los nucleos diploides tienen pares de cromosomas homdlogos.
Los nucleos haploides tienen un cromosoma de cada par.

El nimero de cromosomas es un rasgo caracteristico de los miembros de una
especie.

Un cariograma representa los cromosomas de un organismo con las parejas
de homélogos ordenados segtin una longitud decreciente.

El sexo es determinado por los cromosomas sexuales y los autosomas son
cromosomas que no determinan el sexo.

Aplicaciones y habilidades:

Aplicacion: Técnica de Cairns para medir la longitud de las moléculas de ADN
mediante una autorradiografia.

Aplicacion: Comparacién del tamafio del genoma de fago T2, Escherichia col,
Drosophila melanogaster, Homo sapiens y Paris japonica.

Aplicacién: Comparacién de nimeros de cromosomas diploides de Homo
sapiens, Pan troglodytes, Canis familiaris, Oryza sativa'y Parascaris equorum.
Aplicacion: Uso de cariogramas para deducir el sexo y diagnosticar el
sindrome de Down en seres humanos.

Habilidad: Uso de bases de datos para identificar el locus de un gen humanoy
su producto polipeptidico.

Niveles de organizacion y compactacion del ADN




. Colegio de

- San Francisco de Paula

B Esta imagen muestra una
imagen al microscopio
electronico del ADN
extraido de una bacteria
de E. coli (en el centro).

B Discute con tu companero
lo que observas.

M Esta bacteria tiene una
longitud de 1-2 um, pero
su genoma circular esta
compuesto de 2-10° pares
de bases, o lo que es lo
mismo, tiene un tamano
1000 veces superior al de
la bacteria.

IMAGEN: http://www.pitt.edu




. Colegio de

- San Francisco de Paula

El cromosoma bacterianoPP/PAU

Los organismos procariotas (bacterias) tienen un Gnico cromosoma
que consta de una molécula de ADN circular bicatenario.

Este ADN se encuentra en el citoplasma, al carecer de nucleo y se
denomina “desnudo”, al no estar asociado a proteinas histonas.

En el cromosoma se
localizan todos los
genes necesarios para
que la bacteria lleve a
cabo todos los procesos
celulares basicos.

Al haber solo un
cromosoma en las
células procariotas,
estas células solo tienen
una copia de cada gen,
salvo en el momento en
el que replican el ADN,
como paso previo a la
divisidon celular.

Pili

Capsule
Cell wall

Cell
membrane

Flagellum

Ribosome

Chromosomal DNA is
localized in a region

called the nucleoid.
IMAGEN: boundless.com
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Plasmidos bacterianosPP/PAV

B Aparte de su cromosoma, algunos procariotas también tienen pequenas
moléculas de ADN circular bicatenario no asociado a proteinas
histonas, denominados plasmidos, ausentes en eucariotas.

Plasmid
DNA

Bacterial

IMAGEN: nepadbiosafety.net

c e
hromosome . &,é(\
DNA 5\‘7
Qg,
)

Basic Plasmid

IMAGEN: eu.idtdna.com
Origin

B Estos plasmidos contienen unos cuantos genes utiles para la célula, como
genes de resistencia a antibidticos, pero que no son necesarios.para Sus

procesos celulares vitales.

B Los plasmidos no son replicados (duplicados) a la vez o al mismo/ ritmo/que
el cromosoma bacteriano, por lo que una bacteria puede poseer multiples
copias de un mismo plasmido, o bien un mismo plasmido no es pasado a
ambas células formadas en la division celular.
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Plasmidos bacterianosPP/PAV

B Los plasmidos pueden transferirse de una bacteria a otra, permitiendo su
propagacion, incluso entre bacterias de especies diferentes.

®m Cuando una bacteria
muere, otra bacteria puede
absorber el plasmido del
suelo, proceso denominado
transformacion, Ilo que
constituye un  método
natural de transferencia de
genes entre especies.

B Las células procariotas
también pueden pasar los
plasmidos a otras bacterias
mediante los pili mientras
estan vivas, en un proceso
denominado conjugacion.

Bacteria donating plasmid "

with resistant gene
@ p‘asfnid
Bacterium infected 2. TRANSDUCTION
by virus
Vieus %Q 1. CONJUGATION
—

Resistant gene
/ .

Dead
bactenum

3. TRANSFORMATION

resistamt

penes % ' 3 /

Resistam
gene

Bacterium
receiving

W?2

IMAGEN: es.static.z-dn.net

B Por ultimo, otra forma de intercambio de genes entre bacterias, aunque
no implica a los plasmidos, tiene lugar mediante bacteriofagos, en un
proceso denominado transduccion.
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NATURALEZA CIENCIAS: Las mejoras en las tecnicas
conllevan avances en la investigacion cientificaP”

B El desarrollo de la microscopia ha permitido obtener imagenes de
estructuras que eran invisibles hasta el momento, confirmando ideas
existentes o bien, cambiandolas.

B La autorradiografia es una técnica empleada desde la década de 1940
para determinar la localizacidn especifica de sustancias en las células o
tejidos, mediante la produccion de una imagen en 2D de la distribucién de
una sustancia radiactiva.

B Esta técnica se basa en que la

radioactividad es  capaz de Jetml
impresionar una placa fotografica, Wy
permitiendo incluso la cuantificacién 5
de Ila sustancia, dado que Ila Aspartate

intensidad de la impresidon en la
placa fotografica es proporcional a
la cantidad de radioactividad en la
muestra.

IMAGEN: lablogic.com ONARA T
!

Sucrose Sucrose Sucrose Sucrose
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NATURALEZA CIENCIAS: Las mejoras en las tecnicas

conllevan avances en la investigacion cientificaP”

A partir de la década de 1960, el australiano John Cairns empled la
técnica de la autorradiografia para establecer la longitud de las
moléculas de ADN en el cromosoma de la bacteria E. coli.

IMAGEN: bionova.org.es
Por aquel entonces no estaba . :

A ,, .
claro si el cromosoma v h
bacteriano estaba formado :

Punto de crecimiento
/

Figura 19.20

por una molécula de ADN 0 = '\ " o
mas de una. T

Las imagenes obtenidas por -

Cairns en 1963 elucidaron T R
esta cuestiéon, permitiendo ;.
ademads mostrar por primera
vez la existencia de horquillas -+~ ]
de replicacion (PC). AL Lol

La técnica de Cairns fue usada posteriormente por otros para investigar la
estructura de los cromosomas eucariotas.
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APLICACION: Medida de la longitud de moléculas de
ADN mediante autorradiografia®”

B La técnica de Cairns se ha utilizado para medir la longitud de las
moléculas de ADN mediante una autorradiografia.

B Cairns cultivo células de E. coli durante 2 generaciones en un medio con
timidina tritiada, la cual usa la bacteria como fuente de nucledtidos de

timina durante la replicacion.
TIMIDINA TIMINA TIMIDINA tritiada

O O h ]
e “MH
NH Y

| NH
e e
H ( “on

OH
IMAGEN: es.wikipedia.org

B Esta timidina contiene tritio, un isétopo radiactivo del hidrogeno, de
modo que el nuevo ADN sintetizado estd marcado radioactivamente.
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APLICACION: Medida de la longitud de moléculas de
ADN mediante autorradiografia®”

B Las bacterias fueron colocadas sobre -
una membrana de didlisis y sus | .

S [ ruz
paredes celulares digeridas con %'T%rﬁgloGRAPHY
lisosima, de manera que su ADN fue FILM =
vertido sobre la superficie de estas N
membranas de dialisis.

B Colocéo una fina pelicula fotografica
sobre la superficie de la membrana y la
dejo 2 meses en oscuridad. Durante |
ese tiempo, los atomos de tritio en el |
ADN decaian emitiendo particulas beta
que reaccionaban con la pelicula.

(Beta Particle)
/ IMAGEN: media.scbt.com

IMAGEN: rfcafe.com
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A la finalizacién de los dos
meses, la pelicula era
revelada y examinada al
Microscopio.

En cada punto donde un
atomo de tritio habia
decaido, se observa un
punto negro, indicando Ia
posicion del ADN.

Las imagenes obtenidas por
Cairns mostraron que el
cromosoma de E. coli estaba
formado de wuna nica
molécula de ADN circular
con una longitud de 1 100
Hm, aun teniendo la célula
una longitud de solo 2 um.

Autoradiogram of
a replicating E. coli
chromosome ) 4

Interpretation of
results.

Autoradiograph

b | gue N

APLICACION: Medida de la longitud de moléculas de
ADN mediante autorradiografia®”

Videol

. e - Note that some DNA

segments contaln new
" DNA in both strands
'* (double-labeled).

The blue arrows
indicate secondary
replication forks.

4 \V!,
(T~ y -
S P /]
- =
// /

Interpretation
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APLICACION: Medida de la longitud de moléculas de
ADN mediante autorradiografia®”

B La autorradiografia fue usada por otros investigadores para producir
imagenes de cromosomas eucariotas.

Chromosome 3 right arm ﬁ@g@'
B De esta forma se ha determinado que un g@

cromosoma de la mosca de la fruta,
Drosophila melanogaster (2n=4), es
lineal y tiene una longitud de 12 000 um.

4  Normal mitotic
(% chromosomes at
the same scale

Region where the two
homologous chromosomes
are separated

Chromocenter

Chromosome 3
left arm "Q} 3

' Chromosome 2 ib
left arm l‘[ %
Chromosome 2
right arm
%} é’x\
Loy £ <>
4@% § 20 um

. . ) IMAGEN: mun.ca
IMAGEN: nzetc.victoria.ac.nz ©2010 Poarson Education, Inc
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Cromosomas eucariotasPF/PAU

m A diferencia de lo que ocurre en procariotas, los organismos
eucariotas poseen varios cromosomas, cada uno de los cuales es
una molécula de ADN lineal bicatenario asociado a proteinas
histonas.

B Las histonas son proteinas globulares de mayor grosor que el ADN,
habiendo muchas de ellas a lo largo de un cromosoma.

m E|l ADN se enrolla dando 2 vueltas

alrededor de un octamero de histonas, DNA
formado una estructura de 10 nm de :
grosor denominada nucleosoma. E
" Nucleosome structure %
g 75 o 2 Histone
> 7
. & 0
& Q
> e s
L ——— Linker DNA =
Q With 54 bp DNA Chromosome
=

[
i' \ 7 Histone 1

Histone Octamer
(core particle) with
146 bp DNA
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Cromosomas eucariotasPF/PAU

B Como 2 nucleosomas consecutivos
estan separados por un corto
fragmento de ADN de 54 pb, el
ADN eucariota en interfase tiene el
aspecto de un collar de cuentas en
una autorradiografia.

Nucleosome core particle

.".
Y .. S
~ : .
RN
T‘%'«:?g' ’

N ) »
> -".”".;_"‘:r'-‘-f‘ -

-
.

Telk 30y LI
- “ e Yo 5 s
~~"’-.‘"‘.§~:‘ :. i

; Na VATt O
o g POl S S R

» .
el T ” b
.Q‘{*’-.‘-.". oG s & "..
o, e ¥ Ta AL e ’ Yo
- - e s a;‘l"' ‘ \- o e . ° o
LT N -
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IMAGEN: mum.ca

IMAGEN: citruscollege.edu

=
Nucleosome “bead”

(8 histone molecules +
146 base pairs of DNA)

Chromosomes
and histones
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HABILIDAD: Uso de software de visualizacion
molecular para el analisis de nucleosomas®?

Entra en el siguiente link del banco de
datos de proteinas, donde aparece el
complejo formado por el ADN vy el
octdmero de histonas en un nucleosoma:

http://www.rcsb.org/pdb/explore/jmol.do
?structureld=1aoi&bionumber=1

a) Identifica los 4 dimeros de proteinas histonas.
b) Observa cuantas vueltas da el ADN alrededor del octamero de histonas.

c) Observa las “colas” amino-terminales que salen hacia el exterior-de
cada proteina.

d) Visualiza los aminoacidos con carga positiva que aparecen en las
proteinas y determina cdmo mantienen la estructura mediante | su
interaccion con la molécula de ADN.
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Niveles de organizacion del ADN: nucleosoma y fibra de 10 nmPP/PAU

B La doble hélice de ADN se enrolla periddicamente alrededor de un
octamero de proteinas histonas, dando el ADN bicatenario casi 2 vueltas
alrededor del mismo (multiplica por siete el grado de empaquetamiento).

Do g f’i’j\ﬂ\“ ;‘ @j B Esta estructura consistente
J§ - """"‘f:;,;;,;,;yﬁ::_ en ADN enrollado alrededor
B:z« .. de un octamero de

woewen | proteinas (histonas), que se

| mantiene unido por otra

histona (H1), se denomina
nucleosoma, y ayuda al

IMAGEN:datuopinion.com/

adn-espaciador _ ) _ -
Las “cuentas de collar” forman la cromatina Su pe ren rol Ia mlento del
o ADN.
(,Ssé‘, H3 H4 H2_A' R ta’o ten Histona completa amb

y
9 o )
W Gty % ) ADN
o SR ‘ J T
e
{ A "l
i AN
N s v
- <
» }
G

IMAGEN: es.wikipedia.org

Octamer d'histones
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Niveles de organizacion del ADN: nucleosoma y fibra de 10 nmPP/PAU
32'?&3.5“’“"" HNUNUNUNUNY, :2""‘ B Los diferentes nucleosomas estan

separados por fragmentos de ADN
bicatenario denominado ADN

"Cuentas de collar”

Nucleosomas 11 nm . .
espaciador (54 pb), constituyendo
lo que se denomina el collar de

Nucleosomas i perlas, con un diametro de 10 nm.

enrollados - Fibra 30 nm

de 30 nm ! IMAGEN: fbio.uh.cu

Histone core Linker DNA
of nucleosome  of nuclessome
Cromatina ;
extendida 300 nm
1

Cromatina T ,

condensada o < ae
700 nm Y st
ans SRS . . ‘!:ﬂ .‘;m; ey N % z“‘:_"‘: ;'\ ':.

Crigana ; AR RIS L WP

ay 2 gm - DA :“.‘ .*_ ,‘\;.‘,f;;..ol.‘#""- g .‘ 3.~ ‘.c By . -“. c,. Y

mitdtico 1;100 nm - '_ﬁ*‘t{%,_;;',_-‘{_‘,’&:g_;.:.::;-'-’,;'*‘:g‘. et e T

3 i R A Y i R OB R DRI Sl RN

LA MOLECULA DE ADN HA SIDO EMPAQUETADA ~0.05 m
HASTA CONSTITUIR UN CROMOSOMA IMAGEN: utdallas.edu s IMAGEN: wwww.mun.ca
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Niveles de organizacion del ADN : Fibra de 30 nmPP/PAU

Doble hélice
de ADN

UNANANONINZIRELLE

"Cuentas de collar”

Nucleosomas 11 nm
Nucleosomas { o
enrollados - Fibra 30 nm
de 30 nm l
Cromatina ¥
extendida SO0 i

1
Cromatina T
condensada

700 nm

Cromosoma i
mitotico 1400 nm

'

LA MOLECULA DE ADN HA SIDO EMPAQUETADA
HASTA CONSTITUIR UN CROMOSOMA

30 nm

Ahora el collar de perlas se enrolla sobre
si mismo y forma un solenoide (unos 6
nucleosomas por vuelta de solenoide),
aumentando  unas 100 veces |la
compactaciéon respecto al ADN desnudo.

Las histonas H1 se disponen en el nucleo
de los solenoides a modo de grapa, y se
forma una fibra cuyo didmetro es de 30

nm.
'i'flda’,' ,
i ) Médula
?Q "/ % Octamero de Histonas A?N .
el - .:1_:[,(
!0 “g l:? iy { ¥ || o .ﬂ
ve o o ‘ W
g’ - 4 ') ADN ' OJ:;bI
lln N /Hlston{ﬁL\ L e at_:f?mero
i 3 N ) istonas
<~ .:, Histona H1 H A e Ty
Nucleosoma ‘ AR P - _
IMAGEN: pendientedemigracion.ucm.es f! et &
7
F \ i)
.

IMAGEN: utdallas.edu
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Niveles de organizacion del ADN : Fibra de 30 nmPP/PAU

Membrana Nuclear

Fibra de
Cromatina

e ey

IMAGEN: http://cdn3.grupos.emagister.com

Fibra Condensada
(30 nm diam.)

Mucleosoma
(11 nm diam.)

ADM
(2 nm diam.)

Este es el nivel de
empaquetamiento que
presenta el ADN en
estado de cromatina,
estando los genes
localizables y accesibles
a los enzimas que los
replican y transcriben.
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Niveles de organizacion del ADN : Bucles radialesPP/PAU

pabte s XAOAOUNRY 120 m
\

"Cuentas de collar”
Nucleosomas

Nucleosomas
enrollados - Fibra
de 30 nm

Cromatina
extendida

Cromatina
condensada

Cromosoma
mitdtico

LA MOLECULA DE ADN HA SIDO EMPAQUETADA

Cuando la célula entra en mitosis, la
cromatina se empaqueta aun mas, de
manera que la fibra de 30 nm se pliega
en forma de bucles, que a su vez se
empaquetan extraordinariamente hasta
formar, sucesivamente, rosetones,
espirales de rosetones (300 nm),
hasta llegar a las cromatidas de cada
cromosoma.

En forma de cromatida de 700 nm el
ADN se encuentra mas de 10 000
veces mas compactado que la fibra de
ADN desnuda (2 nm), ocupando menos
espacio.

El cromosoma mitotico presenta el
mayor estado de condensacidén, con un
diametro de 1400 nm, dado que esta
formado por dos cromatidas.

W4

HASTA CONSTITUIR UN CROMOSOMA IMAGEN: utdallas.edu
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Estructura terciaria del ADNPP/PAU

B Los cromosomas se compactan por superenrollamiento durante la
mitosis. En estas secciones superespiralizadas (enrolladas) los genes
no son accesibles a los enzimas que transcriben y replican el ADN, por lo
que no se expresan (transcriben).

B La espiralizacion ejerce un control sobre la expresion génica: para que
se exprese un gen, la region del cromosoma donde se localiza,
debe desenrollarse.

B El nGcleo humano tiene un diametro inferior a 5 um, pero las moléculas
de ADN que contiene tienen una longitud de mas de 50 000 pm.

ADN Nucleosoma "Cuentas"” en cadena Fibra de 30 nm Cromosoma activo Cr en

| \ | [ \ [ i | | \ \

Piezas aisladas Genes bajo transcripcidn activa Genes menos activos Durante la interfase Durante la divisién celular

[ i [ 1 [ I

‘Se afiaden histonas centrales Se afaden histonas H1 Se ai protefl de

AN
~

Video2

IMAGEN: es.wikipedia.org
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Cromosomas eucariotasPF/PAU

Los cromosomas eucariotas son demasiado pequefios y delgados como
para poder ser vistos al microscopio durante la interfase. Solo son
visibles en mitosis 0 meiosis, dado que se condensan y pueden ser
teflidos con sustancias que coloreen las proteinas o el ADN.

<

Estos cromosomas estan formados por dos
cromatidas hermanas (idénticas moléculas \; 8
de ADN), al haber sido replicado (copiado) el . U

ADN durante la Fase S del ciclo celular. Chromosome

duplication
(including DNA
synthesis)

3

é_" e Centromere

N am O\

Daughter = / ‘ ,

X [ S \

G, o [‘ |
Chromosome 5 : .
condensation o h - "

Muclear envelope o == Slitif
breakdown Z .
Chromosome ghromosomg ) ST
segregation econdergsatlon <
Reformation of G, s )
i
i i G
Cytokinesis 1 B A chromatlds vy
/ # ‘\\_\
. , ‘I |
Animacionl \

Centromeres Sister chromatids
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Estructura cromosoma metafasicoPP/PAY

—0.5um | ;.
| — m Cada cromosoma metafasico
o esta formado por dos partes
A simétricas y genéticamente

idénticas llamadas cromatidas
(hermanas), unidas por una
zona delgada, el centromero
o constriccion primaria.

Duplicacion
del cromosoma

(sintesis ADN \
B

Centrémero E=
\i M Todo cromosoma consta de
% dos brazos largos (q) y dos
|!\ brazos cortos (p) separados
S _ por un centrémero.
Cromatidas ,
hermanas B A ambos lados del centromero
eparaci6 aparece una estructura proteica
cromatidas denominada cinetdécoro, que
ermanas interviene en la segregacion

controlada de los cromosomas
durante la anafase de la mitosis
y meiosis.

Centroémeros Telomero

Copyright © 2005 Pearson Education, Inc. Publishing as Pearson Benjamin Cummings. All rights reserved.
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Estructura cromosoma metafasicoPP/PAU

B Cada una de las regiones de ADN terminales de las cromatidas (extremos
del cromosoma) se denomina teldbmero, y presenta una secuencia de ADN
necesaria para la estabilidad del cromosoma, al evitar la fusién de los
extremos de cromosomas diferentes.

cromatidas

m En algunos cromosomas, entre el

centromero y los teldmeros, aparecen las
constricciones secundarias
(organizadores nucleolares), que son
zonas que originan el nucleolo cuando el
ADN se descondensa al terminar Ila
mitosis. Si las constricciones 22 se sitlan
cerca de los teldmeros, delimitan un corto
segmento de ADN denominado satélite.

Las bandas son segmentos de cromatina
que presentan diferentes intensidades de
coloraciéon, y cuya distribucion a lo largo
de la cromatida es especifica para cada
tipo de cromosoma. Estas bandas en los
cromosomas permiten su identificacion
cuando se ordenan en un cariotipo.

telomero

brazo
coro

constriccion
secundaria

satelite

IMAGEN: ials.blogspot.com.es
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Diferencias entre cromosomasPP/PAU

B Al comparar los cromosomas en mitosis, se observa que no son iguales,
sino que difieren tanto en tamafio, como en la posicidon que ocupa el
centromero, parte del cromosoma que une a las cromatidas hermanas.

B La forma del cromosoma vienen determinada por la posicion del
centrédmero, que lo divide en dos partes llamadas brazos (p y q). Segun
la longitud de los brazos los cromosomas pueden ser:

METACENTRICOS SUBMETACENTRICOS ACROCENTRICOS TELOCENTRICOS

-’(-.‘
v

IMAGEN: Ih4.ggpht.com
i
:
5
1
!
i
l
!
\
!
:

- Metacéntricos, si dos brazos tienen aproximadamente la misma longitud.
- Submetaceéntricos, uno de los brazos es ligeramente mayor.

- Acrocéntricos, cuando los dos brazos son de longitudes diferentes.

- Telocéntricos, solo un brazo visible al estar el centromero en su extremo.
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Diferencias entre cromosomasPP/PAU

Y
Chromosome

B Cada gen ocupa una posicion
especifica (locus) en un
cromosoma concreto.

m Por tanto, en una especie
eucariota, como la humana,
hay distintos cromosomas
portadores de diferentes

genes. Homologous

_—— chromosomes
A a <— pjleles of gene A

B B < Homozygous dominant
allele pair (BB)
Gene |
loci ¢ < Heterozygous

allele pair (Cc)

d <— Homozygous
E recessive
allele pair (dd)

(m o o o

—SRY
MAC (Gen de la Habilidad mecanica)

——— FLP (Gen de habilidad de hacer zapping)
~BLZ-1 ( Gen del atrapar y tirar cosas)
BLZ-2 (Gen de la autoconfianza no ligado a culpa)

{Gen de la habilidad de contar
— GOT-1y recordar chistes)

— BUD-E (Pagina de deportes)
T-2 (adiccion alas peliculas de muerte y
[ < destruccion)

DC10 (habilidad de detectar tipos de aviones)
MOM-4U (fascinacion pre-adolescente por

los aracnidos y reptiles)

P2E (habilidad de escupir)

SIT (habilidad de sentarse en el sofa)
ME-2 (incapacidad de expresar afecto
por telefono)

HUH? (perdida selectiva de la capacidad
de escuchar)
OQPS (perdida total de la capacidad
de recordar las citas)

IMAGEN: genmolecular.files.wordpress.com
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HABILIDAD (TIC4): Uso de bases de datos para identificar
el locus de un gen humano y su producto polipeptidicoP”

Existen bases de datos en internet donde poder localizar el locus
de genes humanos concretos y de su producto polipeptidico.

Un ejemplo de este tipo de bases de datos es el Genome Data Viewer.

Seleccionado uno
de los 22 + X/Y

cromosomas, se

puede visualizar
el locus de los
genes que
contiene y
seleccionar aquel
de interés. Otra
opcidn es buscar
un gen concreto.

W6

U.S. National Library of Medicine NCBI jonal Center for Bi
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Nucleos diploides y cromosomas homdélogosPP/PAY

Los nucleos diploides tienen dos juegos o sets de cada tipo de
cromosoma, denominados pares de cromosomas homodlogos, los
cuales poseen los mismos genes localizados en los mismos locus.

Los cromosomas homologos poseen la misma secuencia de genes
pero no necesariamente los mismos alelos de dichos genes.

Las células humanas tienen un nucleo diploide
2n=46, es decir, poseen 2 copias de cada uno
de los 23 cromosomas diferentes que poseen.

Los nucleos diploides, presentan por tanto 2
copias de cada gen (excepto en |los
cromosomas sexuales). Esto es una ventaja
para evitar los efecto de mutaciones daninas
recesivas, si el alelo dominante esta presente.

Ser diploide aporta también una mayor
vigorosidad (vigorosidad del hibrido), que se
pone de manifiesto en los cultivos de cereales
hibridos.

IMAGEN: 1.bp.blogspot.com

CROMOSOMAS HOMOLOGOS

Genes que Informan

para los mismos caracteres
[ALELOS)

- \/
Cromosoma paterno Cromosoma materno
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Clave Gametos haoloid ’s
ametos haploides (n =
Haploide (n) P ’ ( )
Diploide (2n) é ‘ ovulo (n)
espermatozoide (n)
MEIOSIS FERTILIZACIG

.| ovario ai\) Testiculo
A

@ (2n
.l / A\

IJ}Jq\‘ \\ \"“/’\J \ )
v X |
e ¢ -

uy oW Mitosis y

gy gw desarrollo

\r ‘;(
a° B
Adultos diploides
pluricelulares (2n = 46)

Copyright © 2005 Pearson Education, Inc. Publishing as Pearson Benjamin Cummings. All rights reserved.

Nucleos haploides y fertilizacionPP/PAU

En los organismos con
reproduccion sexual, como los
humanos, en algun momento
de su vida tendra lugar la
fecundacion de los gametos
para formar el cigoto.

Los gametos poseen nucleos
haploides que solo tienen
un cromosoma de cada par
de homodlogos (n=23 en el
caso de Ilos humanos), de
manera que cuando se
fusionen, el cigoto resultante

presente el doble de
cromosomas que cada gameto,
restaurando la dotacion

cromosdmica de la especie.
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Nucleos haploides y fertilizacionPP/PAU

B Los gametos son producidos en las gonadas por meiosis.

B Si no existiese meiosis, cada cigoto originaria individuos diploides que al
llegar a la madurez produciria gametos con igual n® de cromosomas, y
que al fecundarse multiplicaria nuevamente la dotacién cromosoémica.

m Por tanto, se hace

Nlcleoa

necesario un mecanismo iLa Meiosis hijos Il
como la meiosis que prnducel Nicleos
reduzca a la mitad el n° de Gametos! hijoa

cromosomas para
mantener la dotacion
cromosomica de la especie
tras la fecundacién de los
gametos. Este es el

verdadero significado
biologico de la meiosis.
Cromoaomas Measis ||

Homdlogos

Animacion2
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NUmero de cromosomasPP/PAU

B El nimero de cromosomas es un rasgo caracteristico de los
miembros de una especie.

B Es improbable que puedan reproducirse dos organismos que posean
distinto nimero de cromosomas, y en caso afirmativo, la descendencia
hibrida obtenida no sera fertil, como ocurre con la mula, que es estéril por
ser descendiente hibrido de la relacién interespecifica de una yegua
(2n=64) y un burro (2n=62). La esterilidad de la mula (2n=63), se da
porque en la meiosis los cromosomas no pueden aparearse.

v

m Por tanto, para poder reproducirse, todos los miembros de una misma
especie necesitan tener el mismo numero de cromosomas.
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NUmero de cromosomasPP/PAU

B El nUmero de cromosomas puede cambiar a lo largo de la evolucién de
una especie, ya sea disminuyendo porque algin cromosoma llegue a
fusionarse, o incrementando, si llegan a fracturarse.

B También, existen mecanismos que pueden hacer que se duplique el
nimero de cromosomas (poliploidia), como ocurre con la graminea del
género Spartina. La especie Spartina alterniflora es diploide 2n=62,
mientras que Spartina maritima es diploide 2n=60. El hibrido de ambos,
Spartina townsendii, es diploide 2n=61 y estéril, pero sin embargo, una
mutaciéon posterior duplic6 su numero de cromosomas 4n=122,
convirtiéndolo en la especie fértil Spartina anglica.

— - — o —— -

2n=62 2n=60 2n=61 4n=122

B Sin embargo, estos eventos son raros y el nUmero de cromosomas tiende
a mantenerse inalterado a lo largo de millones de afios de evolucion.
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APLICACION: Comparacion n° cromosomas diploidesPP/PAY

B El nimero y el tamafo de los cromosomas varia de un organismo
eucariota a otro. Asi, hay especies con pocos cromosomas, pero de
gran tamafo, y especies con muchos cromosomas de pequefo tamano.

B Todos los eucariotas tienen al menos dos tipos diferentes de
cromosomas, siendo su dotacién cromosdmica diploide de 2n=4. En
algunos casos, su numero llega a ser mayor de 100.

B La siguiente tabla muestra una comparacion del numero de
cromosomas diploides de Homo sapiens, Pan troglodytes, Canis

familiaris, Oryza sativa y Parascaris equorum. Video?
cromosomas
Humano Homo sapiens 46
Chimpancé Pan troglodytes 48
Perro Canis familiaris 78
Arroz Oryza sativa 24

Ascaris (gusano) Parascaris equorum 4
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APLICACION: Comparacion tamafio del genomaPP/PAV

B El tamafo del genoma varia de unos seres vivos a otros. Los virus,
aunqgue no se consideran seres vivos, tienen el genoma mas pequeno.

B La siguiente tabla muestra una comparacion del tamafo del
genoma de fago T2, Escherichia coli, Drosophila melanogaster,

Homo sapiens y Paris japonica.

Organismo Descripcion Tamaino genoma
(10° pb)

Fago T2 Bacteriofago que 0.18
ataca a E. coli
Escherichia coli Bacteria intestinal 5
Drosophila melanogaster = Mosca de la fruta 140
Homo sapiens Humano 3 000

Paris japonica Planta terrestre 150 000
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APLICACION: Comparacion tamafio del genomaPP/PAV

m El tamafio del genoma se correlaciona con la complejidad del
organismo, aunque no es directamente proporcional, ya que la
proporcion de ADN que son genes funcionales es muy variable.

The total genome size and the number of genes in viruses, bacteria, archaea, and eukaryotes.

Prokaryotes
4 Eukaryotes

Number of protein coding genes

Genome size (Mb)
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Cariotipo y cariogramaPP/PAU

El cariotipo hace referencia al nimero y tipo de cromosomas presentes
en el nudcleo de las células de un organismo, siendo caracteristico de

cada especie.

oy, B Para determinar el cariotipo de
3 2 un organismo O especie, se
e 7 N obtienen células del mismo que
ﬂ; q } - son estimuladas a dividirse.
I 4 :‘_ti e e B Posteriormente, son detenidas
y o % Y | ,-f"‘"’% » en metafase empleando
Rl s @ * colchicina, que interfiere en ‘1a
R B ) » polimerizacion de los
= %’\ ’ = A ] microttbulos del huso mitético,
A e

~ b
oy
.
< Y . .
N “z-ae » ‘ IMAGEN: iendocrinology.com
2

Las células son entonces rotas en un medio hipotdénico vy |los
cromosomas tefidos, dando un patrén de bandeo que también permite
diferenciarlos.
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CariogramaPP/PAU

B Sin embargo, un cariograma representa
los cromosomas de un organismo con
las parejas de homodlogos ordenados
segln una longitud decreciente.

- B — B Los cromosomas se clasifican en 7 grupos
(A a G), en funciéon de su longitud vy

2
o
H I.i ” H | ﬁ ﬂ i.i posicién del centrémero.
1B fl is |
| 6 7 8 7 9. 10 1 12 5“\ 3

& N ;
1 1! -,5:-3
c — - g , Al
c 2 3 . 4
- 3
.ﬁ | ﬂ | n ‘H | “ | “ é “ U!
L . < LW | - .
o L ¥ = ~_& . % fs = n
‘ ] = 3 & Y 3 - o= ¥
16 17 18 S Fe 7 ge 35 'g L nE
13 14 15 . 2 ' ¢ o 11 12
2 i 2
— S D . ..
Z %X
Ty & ¥
| g HE i 4 i x ]
R mw Mg DU
19 20 21 22 l 1.3
—F— —e— x ¥ TTOREE © SPOROR S

IMAGEN: rerf.jp 19 20 2
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Determinacion cromosomica del sexoPP/PAY

M Los cromosomas X e Y se denominan cromosomas sexuales porque
determinan el sexo del individuo, mientras que los cromosomas
autosomas son cromosomas que no determinan el sexo.

B Las células humanas contienen 22 pares de cromosomas autosomicos
(numerados del 1-22) y 2 cromosomas sexuales (X e Y).

m El  cromosoma X es @} "o A
. ° ‘o 4 ’ % S s
relativamente grande con P § i LN ¥ 3 }
centrOmero presenta posicion v \‘ /’ | OF B 4 } | f
central (submetacéntrico). : S ’ fi
O ~ % g : ,
El cromosoma ,Y A f~» . ‘c Va )
es mucho mas d (L ‘l( JOLC R (i
pequefio con un . . . . a5 g R
centromero  en s : e oo
. . : % 'V ® 19
posicién terminal ;i ¥ ¢ 28 13
(acrocéntrico). 13 1 1s 16 17 18
> G

7€ o by

=Y
e,
<#7)

IMAGEN: pendientedemigracion.ucm.es

N
N

19 20 21
IMAGEN: rerf.jp
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Determinacion cromosomica del sexoPP/PAY

Todos los humanos tienen al menos un cromosoma X, el cual, posee
genes esenciales tanto para hombres como para mujeres.

El cromosoma Y tiene un pequefio nUmero de genes. Ademas, solo una
pequena parte del cromosoma Y tiene la misma secuencia de genes que
una pequena parte del cromosoma X. Es por esta regién homodloga por
donde ambos interaccionan en meiosis.

Los genes en el
cromosoma Y que se
localizan en la regidén no

compartida con el
cromosoma X, no son
necesarios para el

desarrollo del feto como
hembra (femenino).

Un gen en concreto del
cromosoma Y causa que
el feto se desarrolle como
un hombre (masculino).

Pairing
region Differential region of the X

D

Pairing Differential region of the Y
region

IMAGEN: mun.ca
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Determinacion cromosomica del sexoPP/PAY

B Este gen del cromosoma Y, denominado SRY o TDF, inicia el desarrollo
de los caracteres masculinos, incluyendo el desarrollo de los testiculos y

la produccidon de testosterona.
GOrMADAL GEMDER

M Debido a este gen, un
individuo que posea un
cromosoma Y se desarrolla

como hombre, mientras que XX ...///' Q O ARY

Si posee los dos cromosomas
X, al carecer del gen TDF, se O UMDIFFEREMTIATEL
desarrollarén  ovarios en  yng Nmm
lugar de testiculos y las TOF
hormonas sexuales ("TESTIS DETERMINING T
femeninas son producidas en Ftitie
lugar de testosterona.
l | 1 ] 1 1 ] ] 1 ]
0 4 : 12 16 WEEKS

Video3
WEEKS AFTER FERTILIZATION

IMAGEN:just.edu.jo/
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Determinacion cromosomica del sexoPP/PAY

Las hembras tienen dos cromosomas X, pasando uno de ellos a cada
gameto (ovulo), de manera que toda la descendencia hereda un

cromosoma X de su madre.

El género de un humano se determina en
el momento de la fertilizacion, dado que
depende del cromosoma que porte el
espermatozoide que fecunde al ovulo.

La mitad de los
espermatozoides formados
en la gametogénesis

poseen un cromosoma X,
mientras que la otra mitad
posee un Y.

X

XX e
Female \
X

Las nifias heredan un cromosoma X de su
padre, mientras que los ninos heredan un

cromosoma Y de su padre.

Video4

Xy

/ Male \
X Y

~

XX XY
Female Male
XX XY
Female Male

IMAGEN: slideshare.net/sciencepowerpointcom/
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APLICACION: Uso de cariogramas para deducir el sexo y
diagnosticar el sindrome de Down en humanosPP/PAY

El uso y observacion de un cariograma permite:

Deducir el sexo de un individuo. Si
presentes es hembra, mientras que si hay un X y otro Y, es macho.

Diagnosticar el sindrome de
Down Yy otras anormalidades
cromosdémicas.

Este diagndstico prenatal de
anormalidades cromosdmicas se
realiza a partir de células fetales
tomadas durante el embarazo
(amniocentesis), lo que permite
identificar si procesos de no
disyunciéon han tenido lugar,
como esta trisomia del par 21,
donde los individuos poseen tres
copias del 21 en lugar de dos.
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APLICACION(TIC5): Uso de cariogramas para deducir el
sexo Yy diagnosticar el sindrome de Down en humanosPP/PAU

1) Entra en la web http://www.biologycorner.com/karyotype/

2) Prepara el cariograma normal (46, XY). Usa el de la imagen de debajo
como guia.

3) Realiza el cariograma para los
casos 1, 3y 5. i
4)

Para cada uno de los casos,
indica:

u 35 55 E 1>

- si @s una monosomia 0 una
trisomia.

- la anotacion cromosdmica %g “ ’9 “ “ W

correspondiente.
DO 4§ 08 M ‘ﬁ
18 19

20 21 22 XX/XY




