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BLOQUE 3. GENETICA Y EVOLUCION
3.3 Traduccion

German Tenorio
Biologia 12°

HIPSTER RIBOSOMES

IMAGEN: sciencejokesdaily.com

:::::ﬂm:?:ﬂ“s Idea Fundamental: La informacion
STARTED READING THEM transferida del ADN al ARNm 'se traduce
en una secuencia de aminodacidos.
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Traduccion

B Se necesitan dos procesos para la sintesis de proteinas, la transcripcién, y
en segundo lugar, la traduccidn.

B Se puede definir la traduccion como la sintesis de polipeptidos en
los ribosomas.

GEN que codifica una proteina

B El polipéptido sintetizado =TI TN T T Moccula de ADN
tiene una determinada

secuencia de aminoacidos T m—
. . se transcribe en una molécula de ARNm que
que viene determinada T eale it nita of s

por la secuencia de
ribonucledtidos en el

ARNm, la cual a su vez M, yy o N
7 . Cc A ACG G A C G A CACG :
esta determinada por la molécula de ARNm

TRANSCRIPCION

secuencia de nucleotidos i o b o
en el gen que C0d|f|ca I codonesqge?nclsgglcc!ggslosdxstmtos
para dicha proteina. .

il - — o — Thr — PROTEINA
IMAGEN: lamalledesvt.chispasdesal.es ala A val o _.— L3

B La secuencia de aminoacidos de los polipéptidos esta determinada
por el ARNm de acuerdo con el codigo genético.
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El codigo genético
B El codigo genético es la relacién existente entre la secuencia de bases
del ARNm y la secuencia de aminoacidos que constituye una proteina.

B El codigo genético es la clave que permite la traduccidon del mensaje
genético a su forma funcional, las proteinas.

B Como solo hay 4 bases nitrogenadas, mientras que hay 20 aminoacidos,
écual es la correspondencia entre ambos?

, Segunda letra
1 base = 1 Aa, entonces soélo = = - .

se producen 4 Aa distintos - . - U

) vuc |7 |vee | |ac) ™ |vacl ™ [

2 bases = 1 Aa, entonces 4 Uluual,, |uca [* | UAA demit] UGA deectalA

= 16 Aa distintos UUG | UCG . UAG detencién| UGG detencitn| G
(= RATE yESE et Nen Ul =
3 bases = 1 Aa, entonces 43 W=l s =
= 64 Aa distintos (mas que EClcun|™ oA ™ feany oo™ 1Al 2
= 04 g 3| |cvel |ccol  |cac|®n ol §
suficientes) 8 Flosars o G ol &
S A|AUC [ile |acc |, |Aac] ™" Eg
_ AUA | ACA AAAY | Al &
€ | |AUG met |ACG. aag) " G| ~

IMAGEN: anaisabelromerasanchez.blogspot.com GUUT GCU ™ GAU | rg

olouc | |occ|,, |eac) ®P S

GUA GCA GAAT giu A

GUG | GCG GAG | Gl
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El codigo genético

B Cada triplete de bases en el ARNm que codifica a un determinado
aminoacido se denomina codén.

M Los codones de tres bases en el ARNm se corresponden con un
aminodacido en un polipeptido.

B Cada codon se aparera durante la sintesis de proteinas con tres bases
complementarias del ARNt denominadas anticodon.

B La traduccion depende del
apareamiento de Dbases .
complementarias entre los
codones en el ARNm vy los HNA

anticodones en el ARNt.
f

"'-.
A anticodon UG
C

U codon mRNA 3'
* " B B -*
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Caracteristicas del codigo genético

1. Universal. Es el mismo cddigo para todas las células de todas las
especies (incluso virus). Este hecho, constituye una prueba mas a favor
del origen de todos los seres vivos a partir de un ancestro comun. Se han
descubierto algunas excepciones en mitocondrias,

ciliados y micoplasmas.

gonia
humano
chimpance

humano
chimpancé
gonia

gonia
humano
chimpance

humano
chimpancé
gonla

humano
chimpance
gorila

” ST, LT AR R S A e - . . R A S IR T el Ta ~~
TG C CCATCCARARA G T CCARGATCACACCARAACCCTCATCAACACAATTCTCACCAGS
aaaaaaaaaa RN e PR R R R R S R R R R e S e
SIGCCCATOCAAAAAGTCC AT GACACCARAACCCTCATCAAGACAATTCTCACCAGG

AT A AT A CAT T T A A A AT AT T T OO AR A CACA R e o
ATCARATGACATTTCACACACGCAGCTCAGT CTCCT CCARRCAGANECTCACCG
s
(L

ATCAATGACATTTCACACACGCAGTCAGTCT -T.'CT'-'.'CAF\ACAGJ«)‘JL CACCOX

CAT T e T O CACCORA T CC T CACCTTAT CCAAGATCCACCAGACACTCECALCTC
-~ Dt o e et i T N s 4 » ~ -~ SN ST - -~ 2l L. RN ~ ol T &l - MSS "~
CA T T T GG T O CAC A TCCT CACCTTAT CCAACATCOACCACACACTEGCAGTC

TACCAACAGATCCTCACCACTATGCCTTCCACARACETCATCCARATATCCAACCGACCTG
TACCARCAGRTCCTCACCAGTATGCCTICCAGARACHTGAT CCARATATCCARCGACCTS
e Tl R T e e e e - s A e na N T s Bl St ATl o e o Gt Tl Tl rala ey e Al e O
CALAALCT T CUS LS VA'-."\.'O PLOP LI SLE A Sy CTML’A"s « WLLAS I s VLA C IV
rgren i suiin o B e fogairs o g A o A SR AT T ST (AT e A FGPed
CAGAACCTCCCGGARC T T CT T CAGCTGCTGGCCTTCTCTAAGAGCTGOCACTTCCOCTGE

IMAGEN: ayudahispano-3000.blogspot:com

algunos protistas
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APLICACION: Produccion de insulina

B Cuando se transfieren genes entre distintas especies, la secuencia de
aminoacidos de los polipéptidos traducida a partir de dichos genes no
varia dado que el cédigo genético es universal.

B Todos los seres vivos, salvo ANTIMOLDE (+)
alguna excepcion, poseen el “““AFGETCTCATGCE CAACGC AGE
B:)':ingicl’itancd%d'go qL?:nEt'cfé TAC GAG AGT ACC GTT GCG Tee oM

. MOLDE (-}

secuencia de bases (gen) e 0

pueda ser transferida de un

organismo a otro sin que AUG CUC UCA UGG CAA CGC AGG

cambie su funcién. -
® La produccién de insulina GODON

humana en bacterias es l l 1 l 1 l l

un ejemplo de la —

universalidad del cédigo

genético, dado que AMINOACIDO

permite la transferencia
de genes entre especies.
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Caracteristicas del codigo genético

2. Degenerado. No existe el mismo numero de codones (64 tripletes

posibles) que de aminoacidos (20 posibles). Esto significa que salvo la
metionina y el triptdéfano, codificados por un soélo triplete, el resto de Aa

estd codificado por mas de uno.

-Aa con 2 0 mas posibles
tripletes, solo difieren en la
ultima letra.

- Esto reduce 1/3 el efecto
de posibles mutaciones, ya
que solo si ocurre en las
dos primeras bases tendrd
efecto.

3. Carece de solapamiento.
Los codones se disponen de
manera lineal y continua, sin
espacios entre ellos y sin
compartir bases nitrogenadas.

'i°/ /
22/ o
23/ §

uc AG

U

/
/

/
UCA

/>/
Sop_
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Caracteristicas del codigo genético

4. No hay ambigiiedad. Ningun triplete codifica para mas de un

aminoacido, es decir, cada coddn solo codifica para un aminoacido.
5. Es unidireccional. Se lee desde el coddn de iniciacidon hasta el de fin de

|

|

I

Il

B9«

Il

|

mensaje. 2 » letra

uuuy Fen | UCU Ser | UAU Tir uGuU

)| vucC Fen | UCC Ser | UAC Tir UGC
= UUA Leu | UCA Ser | UAA Stop | UGA
uuG Leu | UCG Ser | UAG Stop | UGG

CuuU leu [ CCU Pro | CAU His | CGU

C | cuc Leu [ CCC Pro | CAC His | CGC

o CUA Leu [ CCA Pro | CAA Gin | CGA
.‘&-; CUG Leu [ CCG Pro | CAG Gin | CGG
= AUU lle | Acu Tre | AAU Asn | AGU
A AUC lle ACC Tre | AAC Asn | AGC
AUA lle ACA Tre | AAA Lis AGA

AUG Met | ACG Tre | AAG Lis AGG

GUU Val | GCU Ala | GAU Asp | GGU

G| GUC Val | GCC Ala GGC
GUA Val | GCA Ala | GA u | GGA

GUG vVa | GCG Ala | GAG Glu | GGG

OPCOOPIPOOHOCCOOPPOOOP>PCOO

L

OFPNOE OPOE OFNE OXNCE

Acido ribonucleico

Codon 1

Codén 2

Codén 3

Codén 4

Codon 5

Codon 6

Codon 7

5. Inicio y fin de mensaje. El triplete AUG (metionina) indica el comienzo
de la traduccidn, mientras que 3 posibles triplestes (UAA, UAG, y UGA)
indican su final.
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HABILIDAD: Uso del codigo genetico

Dada la siguiente secuencia de ARN mensajero:

9'.....GAGCGUGGGACUAGCUUUUAUGUC

a) Indique la secuencia de ADN
bicatenario que sirvio de molde
para este ARN mensajero,
indicando cual de las cadenas es
sentido y cual antisentido.

b) ¢éCudles seran los anticodones
de los ARN transferentes
correspondientes?

c) Escriba la secuencia de
aminoacidos que se puede originar.

d) Si la secuencia anterior
pertenece a un polipéptido de 350
aa, écuantos ribonucledtidos tendra
el fragmento completo de ARNm?

del codén

B

posicién

1&

3!

2% posicion del codén

Phe | Ser Tyr Cys U
U Phe | Ser Tyr Cys c
Leu | Ser STOP | STOP A
Leu | Ser STOP | Trp 0]
Leu | Pro His Arg U
C Leu | Pro His Arg C
Leu | Pro Gln Arg A
Leu | Pro Glin Arg G
lle Thr Asn Ser U
A lle Thr Asn Ser C
lle | Thr | Lys | Arg A
Met | Thr | Lys Arg G
Val | Ala | Asp | Gly U
G Val Ala | Asp Gly 2
Val Ala Glu Gly A
Val Ala Glu Gly G

uopod [ap ugmisod ¢
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Traduccion

Consta de 3 etapas: inicio, elongacion y terminacion.
LA SINTESIS DE PROTEINAS

necesita

|
l i i ENZliAs Y AF&& DE

RIBOSOMAS AMINOACIDOS ARN MENSAJERO ENERGIA TRANSFERENCIA

| 4 T + |
Formados por Donde se unen los Como Ja ‘
i Tiene
SUBUNIDAD | Donde se une el dos
—> GRANDE AMINOACIL-ARNt Z0nas
-SINTETASA
Por dond
|, SUBUNIDAD - o]
FPEQUENA | .
ANTICODON 44—
—» SITIOA — T—) AMINOACIDO < "% __ EXTREMO3Z <4—
3
Tienen B "
— tres ——Pp SITIOP — 88— POLIPEPTIDO
lugares 2
SITIOE — S ARNt IMAGEN: ayudahispano-3000.blogspot.com
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Traduccion en procariotas: Estructura del ribosoma

B La composicion de los ribosomas consta de proteinas y ARNr, y su
estructura de dos subunidades, una mayor y otra menor.

Ribosoma eucariota

Subunidad Subunidad
menor 40s mayor 60s
v :
~33 proteinas ~49 proteinas
+ +

28s
ARNF 18s ARNr 5 8e

os

Ribosoma procariota

Subunidad Subunidad
menor 30s mayor 50s
21 proteinas 34 proteinas
+ +
ARNr 165 ARNr 253:
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Traduccion en procariotas: Estructura del ribosoma

B Los ribosomas poseen tres sitios de union al ARNt en su subunidad
mayor, pudiendo estar dos ARNt unidos a la vez al ribosoma: El sitio
aminoacil (A), donde se forman los enlaces peptidicos durante la
traduccion, el sitio peptidil (P) donde se va colocando el ARNt que lleva
al péptido en formacion, y el sitio de salida (E) de los ARNt.

B Los ribosomas presentan un sitio de union al ARNm en su subunidad
menor.

Subunidad i g R e B
mayor SRRV Fiber ¢ %5 AN TRg AT 8

- * Shine-Delgarmo
n sequence
4v4

Subunidad

menor

\

IMAGEN: http://pdb101.rcsh.org
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Traduccion en procariotas: Papel del ARNt

B La composicion de un Aa y la de un coddon de ARNm no tienen ninguln
parecido.

B Se necesita por tanto una molécula que por un lado lleve el Aa al ribosoma,
y que por otro lado, reconozca a los codones del ARNm, es deC|r moléculas

que “hablen” los dos idiomas.
B Todos los ARNt tienen las siguientes caraceristicas:

- Presentan regiones de doble cadena, debido
al apareamiento de bases complementarias,
que les proporciona una estructura en forma
de trébol donde se distinguen brazos.

- En su extremo 3’, presenta las bases CCA

sin aparear, y es por este brazo acceptor

por donde los ARNt llevan al Aa. Brazo D
Zona de unidn a la

- En el extremo opouesto, en su brazo enzima que lo une
anticodon, llevan las tres bases @ amnoacido.
complementarias al codon del ARNm.

- Presentan otros dos brazos, uno para unirse
al ribosoma (el T) y otro a la enzima Zona de unién al ARNm.
activadora que les une el Aa (el D).

Zona de unién al
nbosoma.

Brazo A

Anticodon

wo310dsbo]q 000E-ourdsiyepnAe :NIOVINI
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Traduccion en procariotas: Papel del ARNt

La complementariedad entre el coddén y el anticoddn solo es estricta en lo
que se refiere a las dos primeras bases del anticoddn (leidas en sentido
3°=> 57) mientras que puede haber cierta relajacion respecto a la tercera

base del anticodon.

Se llama balanceo el apareamiento defectuoso de la tercera base del
anticoddén y es la causa de la degeneraciéon del codigo.

(5’ -6CU-3°
U
ARNtalanina { 5" -6¢C-3" ==—=>1 C
3’ -CGI-5 A
5’ -GCA-3’

IMAGEN: http://personal.us.es/csm/docs/teoria/

En el cédigo genético, muchos Aa que tienen varios codones para ellos
comparten las dos primeras bases, la que cambia es la tercera. Se
denominan isoaceptores a los diferentes ARNt con anticodones distintos

que aceptan el mismo Aa.
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Traduccion en procariotas: Activacion de aminoacidos

B Antes de que se inicie la sintesis de las proteinas, es necesario que los
distintos Aa que van a ser unidos se activen. Esta fase ocurre en el
citoplasma, fuera del ribosoma.

B Cada Aa se une especificamente a su ARNt por accidn de las aminoacil-
ARNt-sintetasas (enzimas activadoras del ARNt) con consumo de
energia. El proceso ocurre en dos pasos:

1. Formacién del complejo Aa-AMP, con gasto de 1 molécula de ATP:

Aminoacil ARNt sintetasa
AMINOACIDO (AA) | T> Aminoacil~AMP

)

ATP PP

H,N—CH—COOH + " A%AminoacilARNt-sintetasa
) w7 J

Aminoacido IMAGEN: ayudahispano-3000,blogspot.com
p Acido aminoaciladenilico

pe |
WH.‘.N cH—co ~. AMP |

a y &
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Traduccion en procariotas: Activacion de aminoacidos

2. Transferencia del Aa a su ARNt correspondiente (se une por su grupo

carboxilo al extremo 3’ del ARNt).
Aminoacil ARNt sintetasa

Aminoacil~AMP[[

()

IMAGEN: ayudahispano-3000.blogspot.com ARNt AMP

Acido aminoaciladenilico

- 3
Y I

» HzN—clH—co ~AMP  + Comu
. 3
HZN—CIH—CO o c|> ARNL,
AMP R, 3

Existen al menos 20 aminoacil-ARNt-
sintetasas, una para cada aminoacido.
Son enzimas muy especificas

>

™~ La union se realiza en
el extremo 3' del ARNt

Aminoacil~ARNt |

Anticodan
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Traduccion en procariotas: Iniciacion

B Mientras que en eucariotas la transcripcion esta separada de la
traduccion, la traduccion puede producirse inmediatamente tras la
transcripcion en procariotas, debido a la ausencia de una membrana
nuclear.

B La iniciacion de la traduccién implica la agregacion de los componentes
que llevan a cabo el proceso en el complejo de iniciacion.

1. Union del ARNm por su extremo 5 a la
subunidad menor del ribosoma, gracias a un factor

proteico de iniciacion.
’I

| W
N‘&
3@ 5 =
/ UAC J /
g 3 5 UAC ), Disociacion
3 i ~ procedente P A y factoreséde
IMAGEN: docentes.educacion.navarra.es del DNA 1nIC1aci1on

Subunidad pequefia
mRNA
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Traduccion en procariotas: Iniciacion

2. Union del primer aminoacil-ARNt por la formacién de puentes de
hidrogeno entre las bases complementarias del anticodon del ARNt y las

del codén del ARNm (sitio P).

EI primer COdén (de iniciacién) es IMAGEN: docentes.educacion.navarra.es

siempre 5’ AUG 3’, por lo que el
Aa que lleva el primer ARNt es
formil metionina.

En la union entre el ARNt y el

ARNmMm interviene otro factor de
iniciacion IF
3. Por Ultimo, se produce el

acoplamiento de la subunidad
mayor del ribosoma, para lo que
se se liberam los factores de
iniciacion. Este conjunto se
denomina complejo de iniciacion.

El proceso de iniciacion requiere
energia, que se obtiene por la
hidrolisis del GTP.

@
l @icd
| A
ol | N
L &
3 5 s:_,&d)
/ UAC | \/
> 3 g AC . Disociacion
RN Am /M dc lOS
P A pl‘ocedemc P A factores de
| del DNA iniciacion
Subunidad pequefia |
mRNA
GTP con
. factor de
. elongacién
P A

Disociacién UAC

de los M

factores de P A

iniciacién

Ribosoma

entero
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Traduccion en procariotas: Elongacion

B Tras la iniciacidn, tiene lugar la elongacidon del polipéptido. En esta etapa
la cadena polipeptidica se sintetiza por la unidén de los sucesivos Aa que se
van situando en el ribosoma, transportandos por los correspondientes
ARNt. Para ello es necesario el desplazamiento del ribosoma a lo largo de
la cadena del ARNm. Es decir, la sintesis del polipéptido implica un
ciclo repetitivo de eventos.

1. Union de un aminoacil-

ARNt al sitio A. En esta Disociaci6n del ___ GDhP
etapa se gasta otro GTP y se v TR RGN
necesitan dos factores de »  factor de

elongacion EF. = elongacién

Disociacion
de los
factores de
iniciacion

Ribosoma
entero

IMAGEN: docentes.educacion.navarra.es
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Traduccion en procariotas: Elongacion

2. Formacion del enlace peptidico. Se produce la unidon entre los dos
Aa por accion de la enzima peptidil transferasa, localizada en la
subunidad mayor del ribosoma. Queda libre el ARNt del primer Aa, que
se libera del ribosoma.

Disociacién del
factor de elongacién

IMAGEN: docentes.educacion.navarra.es
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Traduccion en procariotas: Elongacion

3. Translocacion del dipéptido al sitio P. El ribosoma se desplaza 3
nucleodtidos sobre el ARNm en sentido 5’-3’, con lo que el segundo coddn,
con el ARNt fijado a él, pasa al sitio P, quedando libre el sitio A, que es
ocupado por el tercer codén del ARNm.

Disociacién del ooP P Sobre este condon se fija un nuevo
IRnSEclngaitn ; aminoacil ARNt, con la participacion
de otro factor de elongacion EF. En
la fijacion de cada nuevo ARNt, se
utiliza la energia aportada por el GTP.

ARN-t,
saliente

aa-ARN-t
entrante

v

\

5:IIIIIIII1

Movimiento del
=2 pibosoma

‘.ﬂ,'_.i Lﬂ._l [ LNE— [ —— L ——
Codén Coddén Coddn Codén Coddn Codédn
aa, an, aa,
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Traduccion en procariotas: Terminacion

Existen 3 codones de fin de mensaje o de terminacion (UAA, UAG y
UGA) en el ARNm para los que no hay ARNt con los correspondientes
anticocodones. ‘

Cuando uno de ellos llega al sitio A
del ribosoma, los [lamados factores
de liberacion hacen que el enzima

peptidil transferasa libere el péptido v o P,
del ARNt al que esta unido, al hacer 1‘ Yy
gue reaccione el grupo carboxilo del JEASC v y. % i
Ultimo Aa con agua, con gasto de «M‘ /TPMA“
otro GTP.

Tras concluir la traduccion se
produce la disgregacion de los P
componentes.

IMAGEN: docentes.educacion.navarra.es 3 L -
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HABILIDAD: Identificacion de polisomas

La cadena proteica a medida
que se va sintetizando (1400
Aa/minuto), va adquiriendo
su estructura secundaria vy
terciaria caracteristica.

Una cadena de ARNmM suele
ser leida por mas de un
ribosoma simultaneamente
(polirribosomas o
polisomas), con lo que se
sintetizan muchas copias del
polipéptido a la vez.

Los polisomas pueden ser

identificados en
micrografias electronicas
de procariotas Y
eucariotas.

IMAGEN: mun.ca

0.25 pm

Direction of
< transcription RNA

DNA / polymerase

} Polyribosome

Ribosome

e i
mRNA Polypeptide

Reprinted with permission from O. L. Miller, Jr., B. A. Hamkalo, and C. A .Thomas, Jr.,
Science 169 (1870):302. Copyright & 1870 American Association for the Advancement of Science.
©1900 Addison Wesley Longman, Inc.
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Esquema general de la traduccion en procariotas

ADM limerasa de ARN
- e

Subunidad
ARNr !' !l mayar
C:] Subunidad
menor /'
Modelo del Q00 @
\ Aminicacil~ARNt DE'A':)

|
U 1o

\ Proteina IMAGEN: #norjwasur.corw
b
/ 1

/

9““
o
I L‘a‘ ]
|‘. 1\ B ,i "
{
%‘ /

Y e Y

EAHHE AN

Membrana celular
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Traduccidn en eucariotas

Respecto a lo explicado en procariotas, se observan

las siguientes

diferencias:

1. La transcripcion del ADN a ARNm ocurre en el nucleo, asi como la

maduracion del ARNm transcrito primario hasta dar el ARNm maduro. La
traduccion ocurre en el citoplasma.

/transcnpcidn — maduraciin —= frasnsporie

/' ADN ) ARN \ Ak Traduccion
~ S ©
— —_— — a —
} ° il (_] -\_\_-\Er";l
aminoac
ARN L g
supumdad §
Ir Ifrﬂ" = Ribosoma
= || —™ ::—_j B Bl Citoplasma pDﬁ
Iﬁ 5-:.;;“-:13.:1 IL_J o
IR
ol | B
Ly | —— _ 5
] poro | E"‘\I
{1 nuchaar | ARMNm
v T ARNM ARNm Prateina
\ Exsn franscripto 19
\ Nucleo %% = /

Membrana Celular

iF’

\

IMAGEN: genomasur.com
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Traduccidn en eucariotas

2. Los ARNm son mas estables que los de procariotas, tienen una mayor
vida media. Ademas son monocistronicos, es decir, cada molécula de
ARN produce un péptido, mientras que los de procariotas suelen ser
policistronicos, donde a partir de una misma molécula de ARN se

sintetizan varios péptidos.

Ribosoma eucariota Ribosoma procariota

( 80S 5

» 4 | pe - <

(g

Subunidad
mayor 60s

Subunidad
mayor 50s

Subunidad
menor 40s

Subunidad
menor 30s

IMAGEN: genomasur.com

Codén de Codén de

e o AL DNA
iniciacién iniciacion 3 &
, Polipéptido 1 5
. ) Polipépti X
Ribosoma { Polipépiido 2 Polipéptido 3 [37
P13 ! J
RNAm — X Wiy B g O
R gl Codén de N . =
: terminacién Codén de O
Secuencia v & 5
conductora terminacién ]
Codones para el Codones el Codones para el
polipéptido 1 polipéptido 2 polipéptido 3

3. El ARNm eucariota tiene en su inicio 5 un capuchén de metilguanina
trifosfato, para ser identificado por la subunidad pequefa del ribosoma.

4. Los ribosomas son 80S.

5. El primer ARNt no lleva formil metionina, sino metionina, y se une
antes a la subunidad pequena del ribosoma que al ARNm.

6. Los factores de iniciacidn y elongacidon son distintos.
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Maduracion postraduccional

B Muchos de los péptidos recién sintetizados no son funcionales, ya que
Necesitan sufrir algunas modificaciones para convertirse en proteinas
maduras activas funcionalmente.

B Entre estas modificaciones se encuentran la formacién de puentes
disulfuro (y otras uniones) que permiten el plegamiento correcto de la
cadena; adicion de grupos prostéticos (cadenas glucidicas, lipidicas...);
modificacion covalente de ciertos Aa (fosforilaciones, metilaciones...);

cortes proteoliticos, etc.

Traduccion Procesamiento postraduccional

«%@’1@

Protedlisis

El clivaje del polipéptido permite que
los fragmentos se pliaguen en diferentes
formas )

Glucosilacion

El agregado de un azicar es importante
para la marcacion y el reconocimiento
-

(i Dasel e biv e B
U El agregado de un grupo fosfalo altera la
IMAGEN: www3.uah.es/iomolg/BM ® forma de la proteina ;
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Maduracion postraduccional

B Aunque en general el plegamientos de las cadenas polipeptidicas es
espontaneo (a medida que se van sintetizando van adquiriendo su
conformacion tridimensional que determinara su funcionalidad bioldgica)
hay veces en las que se requiere de la accion de unas proteinas llamadas
chaperonas, que proporcionan un entorno seguro para el correcto
plegamiento de las cadenas polipeptidicas.

5 (<) (< 3 Hsp60

Transfer

Hsp70 to Hsp60

Partially folded
intermediate

In vivo, el Plegamiento de
proteinas esta mediado por unas
proteinas: las chaperonas

Folded protein

IMAGEN: www3.uah.es/biomolg/BM
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Mutaciones

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

B Las mutaciones se pueden clasificar segln varios criterios:

CRITERIO TIPO DE MUTACION

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 niumero de cromosomas)
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Mutaciones genicas

B Se define mutacion génica como un cambio permanente en
secuencia de nucledtidos de un gen, bien por sustitucion, deleccién o

insercion de bases.

la

B La mutaciones por sustitucion (ya sean transiciones o transversiones)
son el tipo mas importante, donde se reemplaza una base por otra
diferente en la secuencia del gen.

O

NH» -
NJ\LN\ HNJIN\> TIPO DE MUTACION
k& | N> /l{"- N

N N purines HN- N H

adenine guanine

A Transitions G
<« '
A A

Transversions Transversions

cv‘ "T 0

Transitions

pyrimidines

NH
(!}N

N/&

N0

cytosine

HO

thymine

SIN MUTACION

TRANSICION

TRANSVERSION

INSERCION

DELECION

ADN

ARNm
Proteina

Simil lingaistico

| ADN

ARNm

Proteina

Simil lingQistico
ADN

ARNm

Proteina

Simil linglistico

" ADN

ARNm
Proteina

Simil lingtistico
ADN

ARNm

Proteina

Simil lingistico

CONSECUENCIAS

GAT : GGT | CGT : CAG : ACG
CUA CCA GCA GUC UGC
Leu Pro Ala Val Cys
dos por dos son mas

GAT GGT CGT CGG  ACG
CUA CCA GCA GCC = UGC
Leu Pro Ala Ala Cys

dos por dos sen mas
GAT GGT CGT CCG = ACG
CUA CCA GCA GGC = UGC
Leu Pro Ala Gly Cys

dos por dos sin mas
GAT GGT CGT TCA GAC
CUA  CCA GCA AGU ' CUG
Leu Pro Ala Ser Leu

dos por dos 850 nmé

GAT GGT CGT CAG . ACT

CUA  CCA GCA - GUC ' UGA
Leu Pro Ala Val Stop
dos dos son

por

TCT
AGA
Arg
que

TCT

AGA
Arg
que
TCT
AGA
Arg
que
GTC
CAG
Gin
squ

cTT

TGT
ACA
Thr

uno

TGT
ACA
Thr
uno

TGT
ACA
The
uno

TIGT

AAC A
Asn

eun o

GT
CA
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Mutaciones cromosomicas

B Las mutaciones cromosOomicas afectan a grandes trozos de
cromosomas Yy son observables en la profase I de la meiosis, cuando los
cromosomas estan apareados, y en el cariotipo si afectan a varias
bandas. Pueden deberse a:

IMAGEN: http://centros.edu.xunta.es/iesastelleiras/depart/bioxeo/pres2b/xenmo2.pdf

DELECIONES DUPLICACIONES INVERSIONES TRANSLOCACIONES

Una Un segmento
invierte su Se fusiona un fragmento de

secuencia es - un cromosoma con otro
. repetida. secuencia.
Se pierde un fragmento P cromosoma

de un cromosoma.

Area delecionada

Antes de Después de
Ia delecdn a dedacidn
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Mutaciones cromosomicas

Mutacion cromosomica: Sindrome del maullido de gato o Cri du chat
(delecion del brazo corto del cromosoma 5).

T
TR YAPY

IMAGEN: http://centros.edu.xunta.es/iesastelleiras/depart/bioxeo/pres2b/xenmo2.pdf
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Mutaciones gendmicas

Segun la cantidad de material genético afectado (alteracidén provocada),
las mutaciones pueden ser: génicas, cromosdmicas y genomicas.

Las mutaciones de tipo GENOMICAS afectan al genoma y varian el numero
de cromosomas. Pueden ser:

Afectan al nirmero nommal de
dOIECONES Cromosomicas

Afectan al nimero de alguno
de los cromosomas

r

EUPLOIDIAS |

Existe un solo
cromosoma de
cada par (n)

.

MONOPLOIDIA

TRIPOLIDES (3n)

TETRAPLOIDES (4n)

-

ANEUPLOIDIAS |

|
Carecendeun

POUPLOIDES (Xn)

Foseenun

ontienen mas cromosoma de una : LI
Cde |un jueg: pareja de homdlogos cromosoma de mas ) ) e
completo de - ‘ 5 \ =
CIOMOSoMmas. 2 &\ -
PCEM — TRISOMIAS /> »
l ¢ En autosomas e l s f \ LA /‘
; : n cromosomas 7 .
POLIPLOIDIA SINDROME \ ‘
DE TURNER s mes JI \ /
——————— .,
SINDROME L_ s O
Incorporan un juego - TRIPLO X / [\
de otra especie SINDROME [ ]\
DE DOWN , ( \
ol /
—b[ ALOPOLIFLOIDIA 2 o
— SINDROME DE — ¥

KLINEFELTER
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Mutaciones gendmicas

a Mutaciones genémicas ANEUPLOIDIA (trisomia en cromosomas somaticos)
Patau syndrome (47 XX,+13

Karyotype from a female w
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B Mutaciones genomicas ANEUPLOIDIA (trisomia en cromosomas sexuales)

Frontal
Baldness

Tendency to
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development
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size

absent —a
v

i 4 |l '~
testicular = ‘\

Poor beard
“m\\ th

—I\dl oW

shoulders
& Wide

—r— hips

Mutaciones gendmicas
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Mutaciones gendmicas

B Mutaciones genomicas ANEUPLOIDIA (trisomia en cromosomas sométicos)

Female wntfrlsyndrome (47 XX, +21DKaryotype

(( o} 111 n i

[RTRTERTRTIT
!1: i U e Y {‘

21 22 Y
Image credit: Tokyo Medical University, Hironao Numabe, MD

http. /Amvww lokyo-med . ac jp/genetindex-e him
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Mutaciones gendmicas

a Mutaciones genémicas ANEUPLOIDIA (monosomia en cromosomas sexuales)
goees e

Karyotype from a female witl{ Turner syndrome (45,X)
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Consecuencias de las mutaciones

Segun sus efectos, las mutaciones pueden se:

- Neutros, ya que no se expresan. Los cambios afectan a intrones,
cambian un triplete por otro sindnimo, etc. Son, por tanto, compatibles
con la vida.

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

. También las hay letales, cancerigenas y teratdogenas
[MUtaaoneS} (malformaciones en el feto)

it ‘ Aumentap la pr_obf'al?ilidad de »

RS i - upenivenda e 04 . Beneficiosas. Pocas veces

/ ’ ocurre que la mutacién

| — . — mejora un gen (siemprefen

- Neutras - L No tienen consecuencias evolutivas ‘ relaciéon con el medio

" - ambiente existente).

" Disminuyen la probabilidad de
— Perjudiciales - supervivencia del individuo (y de la

especie)
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Efecto beneficioso de las mutaciones: Evolucion

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 reproduccidn
diferencial), puede sustituir al gen salvaje en
la mayoria de los individuos de la poblacion
(evoluciona la poblacion, no el individuo).

La evolucion es la consecuencia de la
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 o genotipos dejardn mas X

descendientes que heredaran estos alelos.

Generacion 1 4 individuos, 4 alelos oscuros, 4 claros
oo
L N J = o P 4.

Generacioén 2 8 individuos, 8 alelos oscuros, 8 claros
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Mutaciones espontaneas o endogenas

B Segln 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 y sus errores no son corregidos. Estas mutaciones son
estrictamente espontaneas.

B 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 ejemplo, destacan:

B Radicales libres generados Aﬂrlglnal
en el metabolismo, ‘rrn'“

fluctuaciones térmicas,
errores de apareamiento M Original
Cuopia | | " |

y transposones.

B Estas mutaciones también
pueden ser provocadas o
inducidas por ciertos
agentes, denominados
mutagenos exdgenos.

Copia

1Ttz e

IMAGEN: http://agbrmutazioni.blogspot.com.es
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Mutaciones inducidas o exogenas

Como se ha comentado, los mutagenos son sustancias que provocan o
inducen mutaciones.

Los mutagenos 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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Causas de las mutaciones: Mutagenos fisicos

[ Fluctuaciones térmicas. (a)

—~
o
~

DV.1DIVVID

» UV light
B Radiacion ionizante. \\
* Longitud de onda muy corta v
(muy energéticos). SROA ———
* Thymine
Rayos gamma, rayos X. bases Covalent
* Causan:
Sugar-phosphate
backbone
Rotu ras de cromosomas. Fig_17-24 Gonetics, Second Edition © 2005 WH. Freeman and Company o
. . - . S8
Modificacion de bases nitrogenadas (mutaciones genicas). » 2
. s 7 . . I‘i;x—. -
u Radiacion no ionizante. f_.-’/ o
I q'\:\\.
. rd
* Rayos ultravioleta. /N /)
, - L . \_/
* Forman dimeros de Timina o Citosina que desorganizan el ADN._| L S
* Pueden provocar la aparicion de melanomas. / || \
f
®m Radiacion corpuscular. K r '
* Particulas alfa y beta. /oL o
¥ ror rm

* Causan rotura de cromosomas y modificaciéon de bases.
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Causas de las mutaciones: Mutagenos quimicos

B 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.

(@) (b)
Base normal Analogo de base Apareamiento normal Error en apareamiento
X H |
H.C O 3 O ‘ Br O 0 A
\ 7/ \ / | B ONIITITH=N N _H \_/ \ S—H
/o \ /e Sl Y— T JR\ / N\
H—’ T N-—H H— Bu N—H A\ " H— Bu N I11HIIITH=N G Y—N-
N—{ Ny H—Bu N—HIHTTHIN A N~ v N
—{ { \ / \ N—4 =
N\ N\ ‘ N —% >N W\
/ 0 / 0 S N OMIINIH=N
: . O H -
fimina 5-Bromouracilo 2 S5-Bromouracilo H
>-Bromouracilo Adenina PR
(lonizado) Guanina
— N—  — —

B Hay moléculas que 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 provocala
desaminacion oxidativa de la adenina y la citosina, originando transiciones
(A por Go C por T)., |

sssseH—~N N H

Nitrous acid

i (HNO,) TR [P CC=—s TA
—_— -

/ 0 Deamination

Cytosine Uracil Adenine
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Causas de las mutaciones: Mutagenos quimicos

e

e e

Benzopireno

BEP-7,2-diol

CHg
HN3 4 >{—OH

> 6
OJ‘\ OH

'1
TH
dR

Glicol de timidina

.
/ BP-7,8-gpaxido

Epoxido hidrolasa

P450

:

G BP-7,B8-diol-9,10-epdxido

8-Oxo-hidrodesoxiguanosina
(8-Ox0-G)

Actualmente se sabe que algunos
carcindgenos bien conocidos vy
presentes en el humo del tabaco,
como el benzopireno, actuan
formando aductos sobre
determinadas bases nitrogenadas
del ADN e induciendo la aparicion
de mutaciones.

Las formas reactivas del
oxigeno (superdxidos, peroxidos
y radicales hidroxilo) que se
producen durante el metabolismo
aerdbico normal pueden dafar el
ADN. Una de Ilas principales
alteraciones que originan es la
transformacién de la Guanina en
8-oxo-G que aparea con la
Adenina. Esta alteracion del ADN
produce transversiones: GC—TA.
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Causas de las mutaciones: Mutagenos bioldgicos

O Virus.

Ciertos virus pueden producir cambios en la expresion
de algunos genes (retrovirus, adenovirus, etc.).

B Transposones.

* Son segmentos moviles de ADN
que pueden cambiar de posicion, Elemento transponible
trasladandose a otro lugar del P i 0 W e 0
cromosoma en el que se encuentran o a
otro cromosoma distinto.

Virus de papiloma

Copia del elemento
transponible
* Se han encontrado en todo tipo  CIEIITET i

de organismos. GenF interrumpido
y per lo tanto no funcional

* Pueden originar mutaciones al

e £ B G Transposon
producir inactivacion o activacion génica : A
no deseada al insertarse en genes S —— —)
estructurales o reguladores. Elehanto Sasponiine....,

OTROS Flementa transponible
GENE<
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Reproduccion sexual

B Hemos visto la importancia de las mutaciones en la evolucion de las
especies, especialmente de aquellas con reproduccion asexual, muy
simple y que requiere un Unico progenitor, para originar por mitosis una
descendencia genéticamente idéntica a él.

Reproduccion asexual

En la reproduccion asexual un solo individuo da lugar a otros.

BIPARTICION GEMACION ESPORULACION

o
o“\)
® @

IMAGEN: wwwa3.uah.es/biomolg/BM

A
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Reproduccion sexual

Por otro lado, la reproduccion sexual
donde se requieren dos gametos,
masculino y femenino, que se unen en
la fecundacidbn y sus nucleos se
fusionan en un solo nucleo que contiene
la suma de los cromosomas
transportados por ambas células.

Por tanto, hay una mezcla de Ilos
genomas procedentes de dos células
diferentes, que producen descendientes
genéticamente distintos entre si y de
sus progenitores. Por ello, la
reproduccion sexual genera diversidad
genética en las poblaciones, lo que
presenta grandes ventajas respecto a la
reproduccion asexual.

N

(n)

.‘if'. Fertilizacion

Meiosis

Diploide (2n)

IMAGEN: www3.uah.es/biomolg/BM

Como se ha comentado antes, las mutaciones pueden ser beneficiosas,
provocando la evolucion de una especie por seleccion natural. /Sin
embargo, la variabilidad generada mediante mutaciones es insuficiente,
siendo necesario la reproduccion sexual, es decir, la meiosis.



Y- Colegio de

... San Francisco de Paula

Reproduccion sexual

B La recombinacion génica - Sobrecruzamiento y recombinacion
profase I- y la segregacion

cromosomica -metafase I- de la I~
meiosis proporciona a cada célula B I
hija un nuevo surtido de genes, z ¢ 18
ya que se crean cromatidas il
nuevas. Asi, después de que

haya tenido lugar la reproduccién Cadenas

TR e TR
B Al ey s e P

hemologas Cromosaomas

sexual, aumenta, al azar, la hométogos
probabilidad de producir, al
menos, algunos descendientes
que puedan adaptarse vy
sobrevivir en un medio ambiente
que varie de forma impredecible
y, de este modo, asegurar la
ContinUidad de la eSPECie. IMAGEN: www3.uah.es/biomolg/BM

T

i a 4+ ﬁff.’;;

T,
o T

B Ademads, puede favorecer la dispersion de mutaciones beneficiosas entre los
individuos de una poblacién y proporcionar un genoma mas variado. Este es
el verdadero significado biolégico de la reproduccion sexual.
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Ingenieria Genética

B La Genética molecular ha sido la pieza central de los estudios de Biologia
desde que James Watson y Francis Crick dieron a conocer la estructura
del ADN en 1953. Extraccién del ADN

del virus %_
f Intagracion del
) pli:?n-.idn:[hrldntn

AN una célula de levadura

Fﬁmid-nn@ ]

La levadura fabrica
/o proeinas viricas racombinanios :ﬂmfﬁggm\
<82
u

A partir de 1970 se desarrolla un conjunto de técnicas que se denomina
ingenieria genética y que consiste en manipular y transferir el ADN de
un organismo a otro, obteniendo con ello una nueva variedad bioldgica
con nuevas caracteristicas, o bien la correccidon de defectos genéticos.
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Transferencia de genes entre especies

La modificacion genética se lleva a cabo mediante Ila
transferencia de genes entre especies.

Cuando se transfieren genes entre
distintas especies, la secuencia de

ANTIMOLDE (+)

T ATGCTCTCATGG CAACGCAGG

aminoacidos de los polipéptidos TAC GAG AGT ACC GTT GCG TCC nen
traducida a partir de dichos genes no e MaRE ko)

varia dado que el codigo genético

es universal. AUG CUC UCA UGG CAA CGC AGG B
Todos los seres vivos, salvo alguna =

excepcion, poseen el mismo codigo 1 1 1 l 1 1 l

genético, posibilitando que la - .
secuencia de bases (gen) pueda ser ..-. W PROTEINA
transferida de un organismo a otro AMINOACIDO 1 |/

sin que cambie su funcidn.

Por tanto, podriamos coger el gen de
la insulina de un humano e insertarlo
en un plasmido bacteriano, de
manera que la bacteria pudiera ahora
producir insulina humana.
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Transferencia de genes entre especies

B En las técnicas de transferencia génica, se identifica en un organismo el
gen que codifica para una caracteristica favorable y es transferido a otro

organismo.
B La transferencia de genes entre especies, puede usarse en:

- Farmacologia; para producir grandes
cantidades de una proteina deseada, como la
insulina o factores de coagulacion.

- Agricultura; para modificar genéticamente
(adquiriendo caracteristicas favorables), <
organismos de interés agricola como el arroz Marta lzquierdo Rojo
dorado rico en nutrientes.

]

"Q Aniarmurin il gus
ﬁ:

'\ ‘.‘W

&0_ E—g g a | ; PR
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Transferencia de genes a bacterias

B La transferencia de genes a bacterias mediante el uso de plasmidos
supone el uso de endonucleasas de restriccion y de la ADN ligasa.

Cloning Sites 4 -
: - Un plasmido. . . .
P - Enzima de restriccion.

lac UV promoter Transcription
\ Terminators
EcoRl

Expression Vector \ ‘ l i H l \ 3 - EnZima ADN Iigasa.

, bnkb\ e msul

- Bacteria hospedadora. l QWU( \ "T'W

| T,

Recombinast DNA

The E-Coli Bacterium

©2001 HowStuffWorks
»
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Transferencia de genes a bacterias

Step 1. Extraer un plasmido bacteriano (o comprarlo comerciales) que posea un
gen de resistencia a un antibidtico.

StE‘Q 1 plasmid cut by
@ 3 Enzyme S,
bacterium plasmid plasmid human insulin gene is
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Step 2. Cortar dicho plasmido con una enzima de restriccion (endonucleasas)
gue reconoce unas secuencias especificas en el ADN.
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Transferencia de genes a bacterias

B Las enzimas o endonucleasas de restriccion son aquellas que pueden
reconocer una secuencia concreta de entre 4 y 12 nucledtidos dentro de
una molécula de ADN vy cortarlo en ese punto determinado, llamado sitio

de restriccion. EciJRl
M El mecanismo de corte de ADN se ;

. , 5 S G'A AT T C N 3
realiza a través de la ruptura de dos == i G—F
enlaces fosfodiéster en la doble hebra, o 4

eavage
lo que da lugar a dos extremos de ADN. =F| —
Algunas cortan el ADN en el mismo —
punto, originando extremos romos
(cuando los enlaces rotos coinciden), s e gl —
pero otras cortan el ADN en puntos 3F———"CTTAA G———%
distintos, originando extremos 1 2 3 4 5 6 7 8

cohesivos, que pueden volver a unirse.
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Transferencia de genes a bacterias

Step 3. El gen de interés es cortado con la misma enzima de restriccidn,
generando extremos cohesivos, por lo que puede ser insertado en el plasmido
mediante la enzima ADN ligasa. Si el gen de interés es eucariota, como la
insulina, posee intrones, por lo que a partir de su ARNm aislado, se produce
ADNc mediante la enzima transcriptasa inversa, que posteriormente en forma
de doble cadena se inserta en el plasmido.
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Transferencia de genes a bacterias

Step 4. El plasmido con el gen de la insulina es introducido por transformacion
en la bacteria (el hospedador). Para seleccionar los transformantes, se cultivan
en medio con antibidtico, de manera que solo las bacterias que hayan
incorporado el plasmido, sobreviviran.
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Transferencia de genes a bacterias

Step 5. Las bacterias transformantes seleccionadas se cultivan en grandes
tanques de cultivo con el medio apropiado. Comienzan a dividirse, poseyendo
cada una de ellas el plasmido con el gen de interés (clonacion), y a producir
insulina, la cual puede ser purificada.

Step 1 — plasmid cut by
] e\
Pacterium plasmid plasmid A human insulin gene is
(small piece of DNA) enzyme inserted into plasmid
Step 2
Step 3
Step 5 .
oA @ C Step 4
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Aplicaciones Ingenieria Genética

La modificacion genética ha sido muy utilizada para:
- Produccion de antibioticos.

- Obtencidn de proteinas de mamiferos (insulina, hormonas del
crecimiento, factores de coagulacién para hemofilicos, etc.) tanto en
bacterias como en mamiferos, como cabras.

- Obtencién de vacunas en plantas.

- Obtencion de organismos transgénicos (soja resistente al herbicida
glifosato, arroz enriquecido con beta-caroteno, maiz Bt).

- Terapia génica y biorremediacion.

- Secuenciacién de ADN: Proyecto Genoma Humano...) IMAGEN: the-scientist.com

Bioengineering on the Farm

The Food and Drug Administration has approved the first drug produced in
the milk of genetically engineered animals.
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MODIFYING THE DNA IMPLANTING THE DNA TESTING THE OFFSPRING EXTRACTING THE PROTEIN

A human gene that The modified DNA is Kids born from the modified Milk from the herd is filtered

produces the blood injected into the nucleus eggs are tested for the and purified. Annually, each

protein antithrombin is of a ferilized goat egg, presence of antithrombin in  goat can produce as much

inserted into a short which is then implanted their milk. Promising kids antithrombin as 90,000
IMAGEN: http:/Aww.northeastern.edu strand of goat DNA. into a female. are bred normally to create human blood donations.

Sources: GTC Biotherapeutics a herd of modified goats.
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Terapia genica
B Las enfermedades genéticas son desdrdenes heredables causados por un
defecto especifico en un gen, y que afectan alrededor del 1-2% de la
poblacién humana. ,
_ B Enfermedades geneticas comunes
Talasemia mayor incluyen la fibrosis quistica,
1 ' k ' La talgsemia mayor s |a furma més severa dn_a anemia faICiforme, disfrofia
anemia y es una forma hereditaria de la anemia
L ey - A hemolitica, caracterizada por anomalias en la mUSCUIar de DUChenne,
P . ‘ .. b ﬂ:zﬁ:.lociiﬂr? de los gllt'lhu_lns I.'L:I].EIS Sal‘lg‘!uilwns talasemia’ inmunodeficiencia
: , globina). La disminucidn del oxigeno en -
."Q . (o) et s R el organismo se manifiesta desde los 6 meses SE@VeEra combinada ,
Ll ! y W de edad v si no se e da tratamiento H i ili
Q generalmente produce la muerte en unos pocos hlperCOIE-S-ter()Iemla familiar Y
_ Q afios. Aqui se pueden obsemvar los glébulos la hemofilia.
@ rojos sanguineos de forma anormal, palidos
. a {hipocrdmicos) y pequefios asociados con esta
¢ . 0 . enfermedad. Las células mas oscuras
, i ot probablemente representan los glabulos rojos
e i % WQ_ normales de una transfusidn de sangre.

Estas enfermedades se deben a una mutacion
en un unico gen, siendo recesivo el alelo
mutante que causa la enfermedad. Por |
ejemplo, la fibrosis quistica se debe a un gen
recesivo en el cromosoma 7, mientras que la
hemofilia se encuentra en el cromosoma X.

La fibrosis quistica es un
trastorno hereditario
caracterizado por la
congestion pulmonar, asi

como la infeccién y
malabsorcion de nutrientes
por parte del pancreas

FADAM.
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Terapia géenica

B La terapia génica consiste en la
introduccion de genes en células
humanas para aliviar una
enfermedad genética. Es un
tratamiento muy reciente y que
conlleva ciertos riesgos.

B El objetivo es reemplazar genes
defectuosos por los mismos en su
version correcta, con informacion
para producir la proteina funcional.

B Estos genes son transportados en
un vector, que es un Vvirus
modificado mediante ingenieria
genética para infectar ciertas
células humanas en el paciente
mientras lleva ADN con los genes
correctos.




