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INFORMACION CONTENIDA
EN EL GENOMA HUMANO

¢Como es posible que el cédigo digital
de 3.000 millones de letras en que
consiste el genoma humano pueda
dirigir los complejos procesos de la
anatomia, la fisiologia y la bioquimica
humanas a los que se refiere Berg? La
respuesta radica en la enorme
expansion de la informacion 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 6érganos y todo el
organismo, asi como en sus
interacciones con el ambiente. Incluso
poseyendo la practica totalidad de la
secuencia completa del genoma
humano, todavia desconocemos el
numero preciso de genes existentes en
el genoma. Las estimaciones actuales
indican que el genoma contiene
alrededor de 25.000 genes, pero esta
cifra sélo representa una indicaciéon de
los niveles de complejidad que alcanza
la descodificacion de esta informacion
digital

Los genes se localizan en todo el
genoma, pero tienden a agruparse en
algunas regiones y en algunos
cromosomas, mientras que son
relativamente escasos en otras
regiones y en otros cromosomas.
Como ejemplo de ello, podemos
centrarnos en el cromosoma 11, que —
tal como ya hemos visto en el capitulo
2—es un cromosoma relativamente rico
en genes que posee aproximadamente
1.300 genes codificadores de proteinas.
Estos genes no estan distribuidos
aleatoriamente en el cromosoma, sino
gue se localizan de forma predominante
en dos regiones cromosoémicas en las
gue la densidad de genes llega a ser de
un gen por cada 10 kilo bases




El dogma central: DNA — RNA
— proteina

Estructuray organizacion de
los genes Fundamentos de la
expresion génica

Las relaciones de informacién entre el

DNA, el RNA'y las proteinas estan
entremezcladas: el DNA gendmico dirige
la sintesis y la secuencia de RNA y éste
dirige la sintesis y la secuencia de los
polipéptidos. Asimismo, existen proteinas
implicadas en la sintesis y el metabolismo
del DNAy del RNA. Este flujo de
informacion se conoce como el «dogma
central» de la biologia molecular. La
informacion genética es almacenada en el
DNA del genoma mediante un cédigo (el
cédigo genético, que se expone mas
adelante) en el que la secuencia de bases
adyacentes determina en Gltimo extremo
la secuencia de aminoacidos del
polipéptido codificado. En primer lugar, se
sintetiza RNA a partir de la plantilla de
DNA mediante un proceso denominado
transcripcion. EI RNA, portador de la
informacion codificada en forma de RNA
mensajero (MRNA), es entonces
transportado desde el nucleo al
citoplasma, en el que la secuencia de RNA
es descodificada, o traducida, para
determinar la secuencia de aminoacidos
de la proteina que se esta sintetizando.

De forma simple, 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 expresién. Sin embargo, esta
descripcion es inadecuada para los genes
del genoma humano (y para la mayoria de
los genomas de organismos eucariotas)
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
transcriben inicialmente a RNA en el
nudcleo, pero no estan presentes en el
MRNA en el citoplasma. Por tanto, la
informacion de las secuencias intronicas




no esté representada en el producto
proteico final. Los intrones alternan con
secuencias codificantes, o exones, que al
final codifican la secuencia de
aminoacidos de la proteina, asi como
ciertas secuencias flanqueantes que
contienen las regiones 5’ y 3’ no
traducidas




