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ESTRUCTURA Y
ORGANIZACION DE LOS

GENES FUNDAMENTOS DE
LA EXPRESION GENICA

©ENOTIPO

El genotipo (o genoma) es la combinacién ?EN OT“PO

Unica de genes o composicion genética de
una persona, es decir, es el conjunto

completo de instrucciones con el que el El fenotipo consiste en la estructuray
organismo de esa persona sintetiza sus funcion reales del organismo de una
proteinas y, por tanto, con el que ese determinada persona. El fenotipo es como se

organismo debe construirse y funcionar. manifiesta el genotipo en una persona; no

todas las instrucciones del genotipo pueden
llevarse a cabo (o expresarse).

El proceso de sintesis de las proteinas
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ADN

Las proteinas estdn compuestas de una larga

Los genes estdn constituidos por acido cadena de aminodcidos encadenados uno
desoxirribonucleico (ADN). T G
El ADN contiene el cédigo o las instrucciones Hay 20 aminodcidos distintos disponibles que
usadas para sintetizar las proteinas. Los genes pueden usarse para la sintesis de proteinas;
varian en tamafo, en funcion de la dimension de algunos proceden de alimentos (aminodacidos
las proteinas que codifican. esenciales), mientras otros se fabrican en el
Cada molécula de ADN es una doble hélice orgqnismo mediante enzimas.

larga, semejante a una escalera de caracol de Cuando se junta una cadena de aminodcidos,

millones de escalones. Cada escalon consiste en se pliega sobre si misma creando una

un par de moléculas emparejadas compleja estructura tridimensional, que

determina su funcion en el organismo.

L& exPresién génica en accion: el
gen de la 3-globina

La hemoglobina Al del adulto estd conformada dos subunidades beta (HBB) y
dos alfa (HBA), los aminodcidos para cada cadena polipeptidica son 147 aa para
la (HBB) y 142 aa (HBA)

.2 3La hemoglobina fetal estd constituida por subunidades diferentes, en lugar
de tener 2 subunidades HBB, esta va a tener 2 HBG. La beta y la gamma son
muy parecidas, ya que tienen la misma cantidad aminodcidos, tienen una
diferencia en la posicion 136, puede haber una alanina o glicina, este cambio va
a generar mayor afinidad por el oxigeno..
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El gen HBB va a codificar para la proteina globina

B, que forma parte de la funcién de la
hemoglobina, encargada de transportar oxigeno, El gen HBB es primordial en la estructura
dioxido de carbono e Hidrégeno. especifica de la hemoglobina y le permite a
La afinidad a estas moléculas estd definida por esta cumplir con su funcién de manera
el efecto Bohr, el cual dice que en ciertas eficiente.La proteina beta, proveniente del
condiciones del medio la hemoglobina sera mas afin gen HBB consta de 147 aminodcidos, y forma
al CO2 o al H+. En los pulmones donde el pH es de ocho hélices alfa; ademds tiene un
76 grupo hemo, que es el que permite que se

una el oxigeno.

7
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Pretranscripcion.

La regulacion génica es el proceso de activacion y
desactivacion de los genes. En las etapas tempranas ) Transcrnpcnor?. -
del desarrollo, las células comienzan a asumir Procesamiento del transcrito primario de
. e ARN.
funciones especificas. .
o et Transporte del ARNm al citoplasma.
La regulacion génica se asegura de que los genes .
. Traduccion del ARNm.
apropiados se expresen en los momentos adecuados. .
., . ., Degradacion del ARNm.
La regulacion génica también puede ayudar a un T .
Modificaciones postraduccionales.

organismo a responder a su entorno. La regulacion
génica se lleva a cabo por una variedad de
mecanismos, entre ellos la modificacién quimica de los
genes y la activacion o desactivacion de los mismos
mediante su asociacion con proteinas reguladoras.

PRETRANISCOGRIPCGION

La hemoglobina Al del adulto estd conformada dos subunidades beta (HBB) y
dos alfa (HBA), los aminodcidos para cada cadena polipeptidica son 147 aa para
la (HBB) y 142 aa (HBA)

.2 3La hemo
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UACUGCCUAGUCGGCGUU

ARNTranscripto

e 3¢

ARNm maduro
TACTGCCTAGTCGGCGTTCGCCTTAACCGCTGTATT

PROCESAMIENTO
TRANSCRIPCGION DEL TRANSCITO

PRIMARIO ARN

Transcripcion es el proceso por el cual se genera
una copia de RNA a partir la secuencia de un gene.

) ) En el nucleo, la transcripcion de una region
Esta copiaq, llamada una molécula de ARN .
iero (ARNm), deia el nicleo de la célul de ADN de un cromosoma lineal produce un
mensajero m), deja el nicleo de la célula .

) . ) u. . ) u Y pre-ARNm. Este transcrito debe someterse

entra en el citoplasma, donde dirige la sintesis de la . ..,
. o a procesamiento (empalme y adiciéon de cap

proteina, que codifica.

5'y cola de poli-A) mientras esta en el nicleo
para convertirse en un ARNm maduro.

Inigiacidn Flangaskn mwr?imm
O B #2150

- " polipépide
TR (L

® jminoisido a0 bnicad menr
Trangporte del ARNm al citoplasma
La exportacion del ARNm desde el nicleo hasta
el citoplasma ocurre a través de un complejo de poros A\ZN
ubicados en la membrana nuclear. ... La proteina
adaptadora une el ARNm y un receptor, que a su vez .
. . En esta etapa el ARNm se "decodifica" para
interactua con poros de la membrana nuclear y, de ) )
esta manera, funciona como un puente que permite la construn.' el preitallne) o l‘!n
., pedazo/subunidad de una proteina) que
exportacion del ARNm. ) ] N
contiene una serie de aminodcidos en
especifico.

DERADAGION DEL ARN

La Degradaciéon del ARN mensajero mediada por mutaciones terminadoras, mas
conocida por sus siglas en inglés: NMD (de Nonsense Mediated Decay) es un
mecanismo celular de vigilancia del ARN mensajero para detectar mutaciones
terminadoras (las que crean nuevos codones de paro) y evitar la expresién de

proteinas truncadas

ARNim perfectamente ARNm parcialmente
emparsjodo / empargjads
.......... S e
ARNm ARNim
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EXPRESION GENETICA EN MEDICINA

La expresion génica es el proceso que permite obtener proteinas a partir de genes. Los genes son

secuencias de nucleétidos de ADN que codifican la informacion necesaria para la sintesis de proteinas.
Esta sintesis tiene lugar en dos pasos: transcripcion y traduccién. La transcripcion tiene lugar en el
nucleo y en ella una de las dos hebras que conforman la doble cadena de ADN sirve de molde para que
una secuencia concreta se copie a una molécula de ARN de cadena sencilla.




