MATERIAL GENETICO

Reconocer estructura y organizacion de la molécula de ADN,
potenciando la autonomia.



NUCLEOTIDOS

- Unidad mondmera de los acidos
nucléicos (ADN y ARN).

- Formados por 3 subunidades:
*Una Base nitrogenada: (A,T,C,G,U)
* Una pentosa —azucar : (D) (R)

* grupo fosfato: (F)
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3. Bases nitrogenadas
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ENLACES INTERCADENAS E INTRACADENAS

- Las hebras del ADN se unen de a pares por medio de las BASES NITROGENADAS enfrentadas:

Adenina <— Timina
Citosina «<— Guanina

:‘_\__51_ '. 11 5- 31
MONGMEro
AL T
C1itt G
puente ET eenes A
fosfodiester
Gii: C
) 5'

par de bases
complementarias



En 1950 Chargaff publica una serie de relaciones matematicas sobre las proporciones
de los diferentes nucleotidos constituyentes del DNA

Primera Regla : Todos los tejidos tienen el mismo % de los 4 nucleotidos

Segunda Regla : El % de Purinas es igual al % de Pirimidinas :

A+G=T+C

Tercera Regla : El % de Adenina es igual al de Timina, y el % de Guanina es igual al de
Citosina :
A=T G=C

La cantidad de A, T, G, v C en el DNA:
Idéntica en gemelos Idénticos

Varia de especie a especie

Todo esto sugiere que el DNA usa bases complementarias que se
parean para almacenar informacion geneética

Los cromosomas humanos contienen, en promedio, 120 — 140 mill de pb



Chargaff's DNA Data Base
Composition in Various Species (%)
Species A T G C
Homo sapiens 310 315 191 184
Drosophila melanogaster 27.3 27.6 225 225
Zea mays 25.6 253 245 246
Neurospora crassa 230 233 271 266
Escherichia coli 246 243 255 25.6
Bacillus subtilis 284 29.0 21.0 216

Un investigador analizé una muestra de ADN bacteriano y establecio que el 24% de
los nucledtidos correspondia a timina. jCual es el porcentaje de citosina presente
en la muestra de ADN analizada?

A)24%

B)48%

C)76%

D)52%

E)26%



- La secuencia de los nucleétidos en cada hebra, determina el orden de los
aminodcidos en una proteina.

- Secuencias que portan informacién para la sintesis de proteinas se llaman
genes.

- El genoma humano tiene alrededor de 30.000 genes.
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Segundo digito

-El codigo Qenéticn-
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Determinar la secuencia peptidica a partir de la siguiente
secuencia de ADN, potenciando la autonomia

ADN: TAC-AGC-CCC-GAT-AAG-TTT-GTG-CTG-CCT-AAA-ATT

ARN:



Para poder desempenar su funcion bioldgica, el ADN debe
cumplir al menos 4 requisitos:

-Llevar la informacion de la célula madre a la célula hija
(reproduccion celular)

-Contener informacion para producir una copia de si
mismo (replicacion)

-Ser quimicamente estable (bicatenaria)

-Ser capaz de mutar (evolucién y seleccién natural)
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fosfato

soirtom O K

(azicar pentosa) base nitrogenada

N ; "“i;} [T timina

’ 1:;.' =4 (E - ':‘:. } m :!.dEI'HI'Ia

e T ~ 7 [€[ -citosina
Detalle de la estructura de la doble hélice

cromosoma

a ;[ telémero
centromero

nucleo

célula
cromatidas - elomers

nucleosomas<¢°

%Edoble hebra



CODONES

A C G T A C

Niveles de empaquetamiento del ADN. . 1
(Ciclo celular) OApQaQ e e
TG CATG
Cada célula (e.Gl rojos)—> secuencia doble hélice mm L 20m
L] 2 N

de ADN 3,2x109 pb
-2 m de longitud

EL?-;: m;:_aﬂaﬂus"
Cromosoma metafasico> 1mm
v/is 5 cm

fibra cromatinica
1mm de ADN-=> 3 millones de letras P
Gen—> 2,4X1 06 pb .E:u::ifm extendida
Agentes mutagenos—> 10 mil veces al
dia.
, m'::&ada

Cuerpo—> 2x1012 células—> 7000 de cromosoma

viajes de la Tierra a la Luna (300.000
km)




1er nivel de empaquetamiento: Nucleosomas (11 nm.)

“*ADN (&cido) + Proteinas (alcalinas) de dos tipos:
¥ Histonas (H1, H2A, H2B, H3 y H4)
v Proteinas no histénicas (actina, tubulinas y miosina)

“**QOctamero > ocho moléculas de histona asociadas, que se encuentran en
el centro, y 146 pares de bases de ADN que las rodean (1.8 vueltas al ADN)
- Disminuye en 6 veces la longitud del ADN

DNA H1 histone

2 Nucleosome

LN J
A

Core of B Histone Molecules

Nucleosome

https://www.youtube.com/watch?v=X6bdNCuK-zw


https://www.youtube.com/watch?v=X6bdNCuK-zw

2 4o nivel de empaquetamiento:

Los nucleosomas se empaquetan en espiral y forma una
estructura de un diametro de 30 nm-> Solenoide

Snl_éﬁiiiﬁe



3¢ry 4t nivel de empaquetamiento: La cromatina
(bucle y cromatina)

“*Esta constituida por ADN y proteinas

“*Contiene toda la informacién genética de las células
eucarioticas.

**Es un complejo de hucleoproteinas.

Histonas

E—Y ]y
H3 H4
= H2a H2B MNucleosoma

ADMN de unidn

300 nm

Bucles

CROMOSOMA



En el nucleo interfasico se distinguen dos tipos de
cromatina:

“*La Eucromatina (acetilada)

Forma mas abundante en la interfase.

Estado laxo en la cual se produce la replicacion del ADN
y la transcripcion del los genes (se forman ARN
mensajeros).




“*La Heterocromatina (metiladas) presenta el mayor
grado de empaquetamiento, con el fin de que su ADN
no se transcriba; es inactiva.




Presenta dos modalidades:

- Heterocromatina constitutiva, condensada en todas las
células del organismo, no se transcribe nunca (telomeros y
centromeros).

- Heterocromatina facultativa, conjunto de genes que se
inactivan especificamente durante la diferenciacion celular
(altamente metiladas)




5 t° nivel de empaquetamiento: Cromosoma

Durante la interfase del

descondensada lista para duplicarse.

ciclo celular»> cromatina

Cuando comienza la division celular se sobreenrollan =2

cromosomas (metafasicos)

cromatidas

telomero

constriccion
secundana

satalite

https://www.youtube.com/watch?v=vDej4cbdmFO

CROMOSOMAS HOMOLOGOS

Genes que informan
para los mismos caracteres

Cromosoma paterno

[ALELOS)

Cromosoma matemo


https://www.youtube.com/watch?v=vDej4cbdmF0

* CARIOTIPO HUMANO (Diploide)
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XX XX XX XX XX XX
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19 20

22 pares autosomicos o somaticos (44 cromosomas)
1 par sexual (2 cromosomas)



cromatida

gen1

gen 2

Cromosoma

Cada cromosoma tienen
entre 500 y 3500 genes.

En cada banda hay entre
20 a 50 genes

Autosomas

Cromosomas
sexuales



‘ Clasificacion del Cromosoma ‘

¥

Segun La Posicién Del Centrémero

TELOCENTRICOS
Sélo se aprecia un
brazo del







Metacéntricos: cromosoma 1, el 3, el 19, el 20 y el x

Acrocentricos: cromosoma 13, el 14, el 15, el 21, el 22y el Y

La mayor parte de los cromosomas humanos son submetaceéntricos
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El nucleo celular NUCLEO

Organelo grande —r

Y_ _ fa!c“mente - envoltura nuclear.

distinguible. - poros nucleares.

Es esférico. - nucleoplasma T cromatina
nucléolo

Presenta doble
membrana




El nucleo celular

Cuando no se divide™ =~ cromatina= descondensada

Cuando se divide — cromosomas=condensada.



Descubrimiento de las funciones del nucleo
celular



Experimentos
clasicos.

Acetabularias de Hammerling y Brachet
(1930 - 1940)

Organismo unicelular
Pie, tallo y umbrela
Pie contiene el nicleo




Acetabularia Acetabularia
mediterransa cremnulata

Experimento A 53:3

Sombrero
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Experimento B

4‘%‘ /I T.::zrnz.ta;fj\ I

Sombrero intermedio




Experimento B

J‘S

Sombrero con la forma de;

Acstabularia Acetabularia
crenulata mediterransa



Xenopus laevis
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Permiten establecer que el nucleo
desempena funciones fundamentales:

*Almacena informacion genetica necesaria
para dirigir el desarrollo celular

“Ejerce una influencia continua sobre las
actividades de la celula.



Superovulacion

provocada _
Biopsia de la glandula
mamaria 3

' ! Recogida delovocitos

Cultivo celular

GESTANTE

Membrana

Células n cromosomas
2n cromosomas

Ph ! Ovocito con g plasmatica

Implantacion l

cultivo in vivo

Reimplantacion en
el utero
Gestacion: 5 meses

DOLLY

Figura 1.1. Proceso de clonacion.

La célula que se convirtié en Dolly
fue un ovocito fecundado.

Las células de la gldndula mamaria
son células somaticas.

Al sacarle el ntcleo al ovocito se le
extrae también la informacion gené-
tica que tenia.

La célula que se extrae de la oveja
que se quiere clonar es haploide.

Tras la fusion, el ovocito posee la
informacion genética de la oveja que
se quiere clonar.

Luego del desarrollo embrionario
nacerd una oveja idéntica a la que ha
donado el nlicleo.

Dolly es un organismo que solo
posee células haploides.



Proteinas y material genetico
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Las proteinas como expresion de la informacion génica
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E ALELO NORMAL ALELO MUTADO
g Cromosoma 14 mMUQORGVIRIVIVIAUIN Cromosoma 14
NN\
=2
é W Alelo normal AaaVaVaVaV Alelo mutado
MOV
= MOV AVAVAVAVAVAY!
2 00 0 0, 0_0_0_0_0_0_ O 0 0 0 _0_0_0_0_0_0_
; Enzima Enzima
o Reaccion —> Reaccion
u tirosina — —>
§ Fenatipo del Fenatipo del ~ tirosina

melanocito ® Pigmentado melanocito @ Albino

Analizar la informacion que entrega la figura, respondiendo las preguntas,
potenciando la participacion:

a) Si un gen experimenta una mutacion, jqué ocurre en la proteina?

b) ¢ Qué sucedera con el fenotipo de la célula y del organismo?

c) ¢Hacia donde debe dirigirse la informacion del gen para la sintesis de
proteinas?

d) ¢ Hay flujo de informacion desde el gen a las proteinas? jPor quée?

e) ¢ Qué funcion tiene la enzima en este caso?

f) ¢ Qué provoca la mutacion y qué consecuencias tiene?

g) ¢ Qué funcion cumple la melanina?



MUTACIONES

* Cambios al azar o provocados por agentes
mutagénicos en el material genético celular, no
dirigidos y de efectos imprevistos.

* Solo pueden ser heredadas cuando afectan a las
células reproductivas.

* Pueden parecer perjudiciales, pero sin mutacion
no hay cambio y sin cambio, no hay evolucion.



TIPOS DE MUTACIONES

SEGUN LAS CELULAS
AFECTADAS

SEGUN LA EXTENSION DEL
MATERIAL GENETICO AFECTADO

‘ '

GERMINALES SOMATICAS l l
v

Afectana Afectan a células CROMOSOMICAS GENICAS GENOMICAS
gametos o células somaticas y sus
madre. descendientes. Afectan a la Provocan Alteran el nimero
Se transmiten a la Afectan al individuo. disposicion de genes cambios en la de cromosomas
descendencia. No son heredables. en el cromosoma. secuencia de tipico de la
Sobre ellas actua No juegan papel en nucleétidos especie.
la seleccion la evolucion. de un gen.
natural.

SEGUN SU ORIGEN

SEGUN SU EFECTO

I i ] : :

AL AZAR AGENTES MUTAGENICOS
PERJUDICIALES NEUTRAS | [ BENEFICIOSAS




MUTACION SILENCIOSA O NEUTRA

ADN:

ARN:
Proteina:

Primera letra

u

TAC-GGG-GTT

/

Segunda Letra

1]

MUTACION: TAC-GGT-GTC

G

Fenilalanina

ualu
UAC

UAA
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Codigo de

UUG | tewine | UCS U8 | P |GG | mrdene | G |
CLII.I‘ CCU ! cay Histidina CGU |
C EHE Leucina EEE EF‘rn:-Iina cac ) EEE frginina |
€6 | ﬂ Glutamina | |CGG i
. lsoleucina EEE i ﬂﬂg fsparagina ﬂgg Serina i
Metioninz EEE | ey AGA

[Imicizcion)

| valina

T mmmnmm s o e e e e e e e e e e e e e e

Manina

Lisina

Acido
bzpartico

......... teids
Glutarmico

brginina

Glicina




POR SU EXTENSION

Sustitucion
Transicion
GENICAS Transversion
elecion
Adicion

Deficiencias o deleciones.

) Duplicaciones.
CROMOSOMICAS Inversiones

Translocaciones

MUTACIONES

EUPLOIDIAS

GENOMICAS
ANEUPLOIDIAS



Mutaciones genomicas

Afectan al numero normal de

Afectan al numero de alguno

dotaciones cromosomicas

de los cromosomas

r

EUPLOIDIAS l
|

. Contienen mas
Existe un solo

de un juego
cromosoma de
completo de
cada par (n).
l cromosomas.
MONOPLOIDIA POLIPLOIDIA

Incorporan un juego
de otra especie

TRIPOLIDES (3n)

TETRAPLOIDES (4n)

H

ANEUPLOIDIAS l
I

Carecen de un |

4_
‘_
‘_

POLIPLOIDES (Xn)

ALOPOLIPLOIDIA

cromosoma de una Poseen un
pareja de cromosoma de mas
homologos
v l
MONOSOMIAS I— TRISOMIAS
l En autosomas £ I
SINDROME N ralog
DE TURNER
SINDROME
: TRIPLOX [
SINDROME | _|
DE DOWN CARIOTIPO
XYY —
SINDROME DE —
KLINEFELTER




Euploidia.

’0

+* Alteraciones en el numero de
dotaciones cromosdémicas completa (n).
\/

** Especie diploide normal son dos

cromosomas (2n)



~Pierde parte de su dotacion se llama monoploidia (n)

Poliploidia
»Gana un juego completo de cromosomas (4n)
tetraploidia

»Hexaploidia con 6n cromosomas.

GRS
o B
e
T ()

o
1

DIPLOIDE (Zn) TETRAPLOIDE {n) HEXAPLOIDE (6n)



ANEUPLOIDIA

‘0‘ = ’
«*Cambios en el numero de cromosomas que
pueden dar lugar a enfermedades geneéticas.

“*Pueden ser en cromosomas sexuales o
somaticos



¥"Nulisomia, en la que faltan un par de
cromosomas homologos (2n-2 cromosomas).
son letales

¥'"Monosomia (2n-1 cromosomas)
v Trisomia (2n+1 cromosomas).
¥ Tetrasomia (2n+2 cromosomas).

v’ Pentasomia (2n+3 cromosomas).



En cromosomas somaticos



Sindrome de Patau Trisomia 13 6 15

“*Retraso mental

“* Anomalias faciales

“*Disminucion de distancia interorbital.
“*Labio leporino

“* Ausencia de paladar

“*Trastornos en la lengua, aparicion de
mas de dos Narices.

“* Anomalias renales

“* Anomalias cardiacas

“*Polidactilia

“* Anomalias en abdomen

“*Hipotonia muscular "



http://images.google.cl/imgres?imgurl=http://www.encolombia.com/medicina/pediatria/images/pediatria38303-figura19.jpg&imgrefurl=http://www.encolombia.com/medicina/pediatria/pediatria38303-dextrocardia.htm&usg=__KzUmz3cL9LxlDK7bWW3fJy-BKdQ=&h=196&w=150&sz=8&hl=es&start=12&tbnid=brMEyi-3hlPCnM:&tbnh=104&tbnw=80&prev=/images%3Fq%3Dsindrome%2Bde%2Bedwards%26gbv%3D2%26hl%3Des

Foto 1. lzquierda, ecografia obstetrica que evidencia proboscis. Lado derecho, fotografiadel recien nacido
con presencia de proboscis en la linea media, anormalidades de |a oreja y ciclopia.



* Sindrome de EdwarsTrisomia 18

Htrario amiraal, §iiphiboris
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Sindrome de Edwards Trisomia del par 18 Boca y nariz pequefas, deficiencia
mental, lesiones cardiacas, membrana
interdigital. Poca viabilidad.



ALTERACIONES EN LOS AUTOSOMAS

Sindrome de DownTrisomia 21

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

(a) (b)

@ Courtesy of Loris McGavran, Denwer Children's Hospital; © Joseph Sohm; ChromoSohm Inc./Corbis



Trisomia 21

Retardo mental en diferente grado
Corazén defectuoso

Baja estatura

Parpados rasgados

Boca pequena, lengua salida
Craneo ancho y marcha lenta



MUTACIONES GENOMICAS
EN CROMOSOMAS
SEXUALES



sindrome de Klinefelter XXY

Varones estériles con
rasgos femeninos.

Retraso mental.
Altos

De conducta
controversial.




SINDROME KLINEFELTER XXY
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sindrome de Turner (45, X)

Mujeres de baja estatura
Retardo mental moderado
No menstruan

No desarrollan caracteres
sexuales secundarios




CARIOTIPO TURNER XO

N

>l LR np ‘,i ) u
n il Il u e n

13 14 15 16 17 18
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Sindrome triequis o metahembras XXX

* Son mujeres fértiles
* Apariencia normal
* Con tendencia al retardo mental.

Polisomia XYY . . Bk
i
*Estatura elevada 5 RE A AT
g 4F g ¥
*Acné LR . ’;’
*Tamano mayor de dientes TR L
*Conducta agresiva. i @2 as






MUTACIONES CROMOSOMICAS

Cambios en la estructura de los cromosomas

a b cde fgh |

(L TOMNMIINENTD

a b ce fgh |

(1T ® NN I

deleccion

duplicacion

a b ©c hgfed |

(I TOMNN TN

™




Translocacion. Intercambio de segmentos
entre cromosomas homaologos o no.

)

|

cromosoma 1

Cromosoma 2

:
8
E
5

translocacion




MUTACIONES GENICAS

Afectan a un gen-> sintesis proteina con
un cambio en sus aminoacidos

Adiciones y deleciones de nucledtidos:
Ganancias de uno o mas nucleétidos (inserciones
o adiciones) y de pérdidas de uno o mas
nucleotidos (deleciones).

Duplicaciones: Repeticion de un segmento de
ADN del interior de un gen.




Inversiones: un segmento de ADN del interior
de un gen se invierte.

Transposiciones: un segmento de un gen
cambia de posicidon para estar en otro lugar
distinto del mismo gen o en otro lugar del
genoma.

Sustituciones de bases: cambio o sustitucion
de una base por otra en el ADN.




En la proteina En la proteina
Tripletes que codifican para el mismo aminoacido:
AAG(arg)—+CGG(arg)

Tripletes que codifican para aminoacidos equivalentes

Mutacion neutra distintos. AAA(lys)—AGA(arg). Ambos son aminoacidos

basicos

Aparece un nuevo ftriplete que codifica para un aminoacido de

distinto tipo. La proteina pierde su funcion.

Aparece un triplete de terminacion o FIN:
CAG(gIn)—UAG(FIN)

IMutacion silenciosa

rVIutat:if}n cambio de sentido

hnutacidn sin sentido

Mensaje original |

ADN 3°' TAC TCA AAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU UUG UGC UAU
Proteina met ser leu cys tyr

Sustitucion silenciosa

ADN 3" TAC TCA GAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU CUG UGC UAU
Proteina met ser leu «cys tyr

Sustituciéon neutra

ADN 3" TAC TCA CAC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU GUG UGC UAU
Proteina met ser val cys tyr

Con sentido erréneo

ADN 3° TAC TCA AGC ACG ATA
ARN 5° AUG AGU UCG UGC UAU
Proteina met ser ser cys tyr

Sin sentido

ADN 3" TAC TCA ATC ACG ATA
ARN 5" AUG AGU UAG UGC UAU
Proteina met ser Stop
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