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INFORMACION CONTENIDA
EN EL GENOMA HUMANO

La respuesta radica en la enorme
expansion de la informaciéon contenida
en el genoma humano que tiene lugar
cuando pasamos de los genes del
genoma a las proteinas del proteoma
que orquestan numerosas funciones de
las células, los 6rganos y todo el
organismo, asi como en sus
interacciones con el amiente incluso
poseyendo la practica totalidad de la
secuencia completa del genoma humano
todavia desconocemos el numero
preciso de genes existentes en el
genoma.

El producto de la mayor parte de los
genes es una proteina cuya estructura
determina en ultima instancia las
funciones concretas que desempena
dicha proteina en la célula. Sin
embargo, si existiera una
correspondencia univoca simple entre
genes y proteinas tendriamos como
mucho 25 mil proteinas diferentes. Este
numero parece insuficiente para
explicar la inmensa gama de funciones
que tienen lugar en las células humanas
de la estructura y la funcién de los
genes.

EL DOGMA CENTRAL DNA-
RNA- PROTEINA

Esta compartimentalizacién refleja el echo
de que el organismo humano es eucariota lo
que significa que las células humanas tienen
un ciclo que contiene DNA separado del
citoplasma por una membrana nuclear. Por
el contrario, en los organismos procariotas
como la bacteria intestinal escherichia colli
el DNA no esta contenido en un ntcleo.
Debido a la compartilizacion de las células
eucariotas la transferencia de informacién
del ntacleo al citoplasma es un proceso muy
complejo que ha sido centro de atencién para
bidlogos moleculares y celulares.

El enlace molecular entre estos dos tipos de
informacion relacionados con el codigo DNA
de los genes y el codigo de aminoacidos de las
proteinas es el acido ribonucleico. La
estructura quimica del RNA es similar a la
del DNA excepto por el echo de que cada
nucleétido del RNA tiene un azuicar de ribosa
en lugar de desoxirribosa ademas el uracilo
remplaza a la timina como una de las
pirimidinas del RNA que existe en la
mayoria del organismo que el DNA que es
una doble hélice.

El proceso de traduccién tiene lugar en los
ribosomas unos organulos citoplasmaticos
con puntos de union para todas las moléculas



que interactian incluido del mRNA
involucradas en la sintesis de proteinas. Los
propios ribosomas estan compuestos de
muchas proteinas estructurales diferentes en
asociacion con un tipo de RNA especializado
conocido como RNA ribosémico.

ESTRUCTURA'Y
ORGANIZACION DE LOS
GENES

De forma siempre un gen puede ser
representado como un segmento de una
molécula de DNA que contiene el codigo para
la secuencia de aminoacidos de una cadena
de polipéptidos, asi como las secuencias
reguladoras necesarias para su expresion.
Sin embargo, esta descripcion es inadecuada
para los genes del genoma humano debido a
que existen pocos genes que sean secuencias
codificantes continuas. La inmensa mayoria
de los genes estan interrumpidos por
secuencias no codificantes. Estas secuencias
interpuestas llamadas intrones se trascriben
inicialmente a RNA en el ntcleo, pero no
estan presentes en el mRNA en el
citoplasma. Por tanto, la informacién de las
secuencias intronicas no resta representadas
en el producto proteico final.

CARACTERISIRTICAS ESTRUCTURALES
DE UN GEN HUMANO: Las secuencias de
nucleétidos adyacentes aportan las senales
moleculares de inicio y terminacién para la
sintesis de mRNA transcrito del gen. En el
extremo 5 del gen se encutre la region
promotora que incluye secuencias
responsables del inicio adecuado de la
transcripcion. En la region 5 se encutra
varios elementos del DNA cuya secuencia se
conserva en muchos genes diferentes. Esta
conservacion junto con estudios funcionales
sobre expresion génica indica que dichas
secuencias desempenan un papel importante
en la regulacién génica.
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