EL DOGMA CENTRAL DE LA BIOLOGIA
MOLECULAR

/TRANSCRIPCI(')N\

Sintesis de ARN a partir
del ADN

7ARN polimerasa /
| %

AAL

ADN | | > | ARN PROTEINAS
U A e ION U })UCCI()N\

INVERSA

/ \ Transcriptasa inversa ) Biosintesis de
, REPLICACION proteinas a partir de
REPLICACION DEL ARN un ARN mensajero.

Sintesis de ADN, lo ARN replicasa Ribosomas

que genera dos copias
del mismo. \

\ ADN polimerasa /




REPLICACION DEL ADN

* Lugar: citoplasma (procariotas) o nucleo (eucariotas)

* Durante la fase S previa a la division celular

* De caracter semiconservativo.
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REPLICACION EN PROCARIOTAS

1.

Iniciacion mediante dos horquillas que forman una burbuja de replicacion.
Helicasa, proteinas SSB, topoisomerasas (girasa).

2.

Elongacion de las hebras conductora y retardada (fragmentos de Okazaki) por accion
de la ADN polimerasa I1I. Primasa (ARN cebador), ADN polimerasa I y ligasa.

3. Finalizacion al recorrer la burbuja de replicacion todo el ADN circular
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REPLICACION EN
EUCARIOTAS

En el ntcleo y en la fase S.

5 tipos de ADN polimerasa.

Diez veces mas lentos debido a la
union con las histonas (se han de
duplicar también).

Accion simultanea de numerosas
burbujas de replicacion o replicones.

Fragmentos de Okazaki de menor
tamano.

Acorte de los telomeros en cada ciclo
de division celular.

La telomerasa evita este acortamiento.
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EL CONCEPTO DE GEN

1. Un gen es aquel factor que determina una caracteristica biologica (los factores
hereditarios de Mendel).

2. Un gen es un fragmento de ADN que codifica un cardcter (teoria cromosomica de
la herencia).

3. Definicion molecular: Un gen es un fragmento de ADN que codifica una enzima.
Un gen es un fragmento de ADN que codifica una proteina necesaria para que se
exprese un determinado caracter.

4. Definicion actual: el segmento de ADN (ARN en algunos virus) con informacion
para codificar una cadena polipeptidica o un ARN.

Composicion del genoma humano
No todo el ADN se compone de

genes SINE 13% DNA repetido. disperso.
DNA “éBasura?” Elementos nucleares dispersos cortos
* Exones realmente codificantes 52,5% DNA repetic
(2%) |
* Intrones s

transposones 3%

* Secuencias reguladoras

. Genes (Exones ) 1,5% HERVs 9% Retrovirus endoégenos
e ADN espaciador (“basura”) humanos




LLA MUTACION

Alteracion de la informacion genética contenida en el
ADN

Espontanea: al azar por causas naturales. Frecuencia

muy baja.
Origen mediante <

dos vias
Inducida: por agentes mutagenos que incrementan la

frecuencia.

T

Fisicos: rayos UV o X y radiaciones Sustancias quimicas




SENTIDO BIOLOGICO DE LA MUTACION

1. Las mutaciones pueden ser heredables s1 afectan a la linea germinal.

2. Son nuevos alelos para un determinado gen, por lo que es fuente de
variabilidad genética en una poblacion.

gm—

* Neutras: mantienen la frecuencia hasta que
cambia el medio.

3. Pueden resultar * Beneficiosas: son seleccionadas, por lo que
ser aumenta su frecuencia en la poblacion.

* Perjudiciales (lIa mayoria): bajan su
frecuencia hasta que desaparecen.




MUTACIONES GENICAS

Cambios en la secuencia de bases de un gen, en la secuencia de aminoacidos
de la proteina codificada y en su funcion.

ADN (una cadena)
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MUTACIONES CROMOSOMICAS

Cambios en la estructura del cromosoma, alterando asi el orden lineal de los
genes en este cromosoma.
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MUTACIONES GENOMICAS

* Altera el nimero de cromosomas (y el naumero de alelos de un gen)

* Debidos a errores en la segregacion cromosomica en la meiosis

Dos tipos <

Euploidias: monoploidias y poliploidias

Aneuploidias: nulisomias, monosomias y trisomias

Enfermedad

Mutacion

Cuadro clinico

Sindrome de Down

Trisomia del par 21

Grado variable de retraso mental,
rasgos caracteristicos, cardiopatias y
esterilidad en algunos casos.

Autosomas Sindrome de Retraso mental y del desarrollo,
Trisomia del par 18 hipertension y  malformaciones
Edwards renales y cardiacas.
Mujeres con retraso en el
Sindrome de Turner | Monosomia del X (XO0) SIEEEGY, espegy minil
esterilidad por poco desarrollo de los
oenitales.
Mujeres sanas, aunque con poco
Heterocromo- | Sindrome triple X Trisomia del X (XXX) desarrollo de los genitales externos y
las mamas.
somas Sindrome de Varones estériles de talla elevada,
: XXY con retraso mental y poco desarrollo
Klinefelter de los genitales
Varones de mayor estatura que el
Sindrome duplo Y XYY resto y tendencia a la conducta

violenta.




GENETICA DE POBLACIONES

Frecuencia genotipica
Dos parametros

Frecuencia génica

Equilibrio de Hardy Weinberg: una poblacion ideal (grande, apareamiento
al azar, sin migraciones ) en la que se las frecuencias génicas se mantienen
constantes en el tiempo (no evoluciona).
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Alterado por
MUTACION / DERIVA
l GENETICA
Nuevos alelos que MIGRACIONES SELECCION Al 1
desaparecen o l NATURAL tera >
frecuencias
aumentan su l genicas al azar

frecuencia génica [

Aportan o sustraen
alelos (flujo genético) Altera las frecuencias
geénicas a favor de los

alelos mas adaptativos




