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La estructura genética es la organizacion de elementos de secuencia
especializados dentro de un gen. Los genes contienen la informacion
necesaria para que las células vivas sobrevivan y se reproduzcan. En la
mayoria de los organismos, los genes estan hechos de ADN, donde la
secuencia particular de ADN determina la funcién del gen. Un gen se
transcribe (copia) del ADN al ARN, que puede ser no codificante (hcRNA)
con una funcién directa, o un mensajero intermedio (ARNm) que luego se
traduce en proteina. Cada uno de estos pasos esta controlado por
elementos de secuencia especificos, o regiones, dentro del gen. Por lo
tanto, cada gen requiere multiples elementos de secuencia para ser
funcional. Esto incluye la secuencia que realmente codifica la proteina
funcional o ncRNA, asi como multiples regiones de secuencia reguladora.
Laregulacién genética comprende todos aquellos procesos que afectan la
accion de un gen a nivel de traduccién o transcripcidn, regulando sus
productos finales. Estos procesos incluyen: alteracién de la cromatina,
modificaciones de las histonas, metilaciones del DNA, etc.

Este proceso es debido a mutaciones en el gen HBB (hemoglobin subunit
beta), situado en el brazo corto del cromosoma 11 (11p15.5), que codifica
la proteina beta-globina. Esta proteina es una subunidad de la
hemoglobina, que se encuentra en el interior de los eritrocitos.
Laregulacién génica se lleva a cabo por unavariedad de mecanismos,
entre ellos la modificacion quimica de los genes y la activacion o
desactivacion de los mismos mediante su asociacion con proteinas
reguladoras. Todas las etapas de la expresidén génica pueden ser
moduladas, desde el la transcripcién de ADN a ARN hasta la modificacién
pos-traduccional de la proteina.

Distribuidas a lo largo de nuestro material hereditario existen cientos de
miles de variantes genéticas, pequefios cambios en la secuencia del ADN,
que hacen que no haya dos genomas humanos idénticos. Estas variantes
genéticas pueden afectar a como, donde y cuando se expresan los genes

en los diferentes tejidos de nuestro organismo, influyendo en maltiples

procesos fisiolégicos







