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la éi()/{{y[w molecular nacts y creces saludablemente pfrocarddtica;, es deca, estudiando

bacterdas, en las dos altinas décadas fa sido- /maz%/@ sumerguse de leno ern el mundo



molecular eucarddtico, en /Ja/%'ca/a/‘ de las células a/u'/lm/ea; y entre ellas las fuunanas. (7/(1/
conocemos la secuencia completa del genoma de wun aninal, el gusano- nrematodo
Gaenorfabditis e/gyaﬂav( y er pocos aros conoceremos la secuencia wn%/efa/ (/e/( genoma
Luumano. Jodo el DNA de este wltino estd ﬁ/vnaalo/ﬂ)/t( genes_y secuenceas mlepgénicas.
Ostas altimas representar la maqyor parte ck//( genoma, meenlras que /oa'/( genes sorn solo wurn
10% del mismo. Je estina gue e/( genoma fuimano tiene unos SO. 000 geres. Lo mismos
cm(é/'?’cwz//la/w distentos lgpos de RN As. Jolo /oa'x(%/‘Q/év/ncﬂaykﬂo& ﬁm%/\%j coc(/ﬁcaﬂ/ 172
S vez ﬁaﬁa//'ofe/ﬂa& )ﬁ)ffx RN As rébosomales, aé)/f/'a/{,’ erence, lzllc/ea/(e&/aeyz(e/%)ag 7J: Yz
las /‘JZOz[maava-onﬁ/*oc/acfo& de sus respectivos, genes, y, st eméa/(ya; nunca sorn traducidos
pore los ribosomas a proteinas; stno gue CllllyJ/el(I/ﬁ/ILZ.()ﬂeé’/ eaﬁcgﬁca& enla célula directamente
como moléculas de RNA. ,ﬁ)a'/(ye/ze& no- se encuenlran yuxtapuestos a lo /a/(gw/ de los
cromosomas, stro mds bien ea/;a/'cdé)&(' Vi a‘t/;cz/f(mé)& @, y/'a/u&w destancias por secuencias de
DNA mlepgénecas. Vo existen fitos guimicos 2 ﬂ%'co& que marquer el comienzo o e(/ﬁza/ de
wur gere. Fanto las regeones uepgenicas como /0.11 genes son guimicamente lo mismo: ANA.
da c(/y‘é/'e/zw'a/ entre lo que es gern y lo gue no es, gern radica en la z('/yﬁ/wzactb'/&(' genélica, y ésta
esta (k/elwu'ﬂmél//m/* la secuencea w ordenamedento de las bases ern el ANA. s decirs, una
dada secuencia indicard gue, alli donde ella esté y no- en olra parte, comeenza wre gern. ,ﬁ)&
genes gue coc(/ﬁcan/;a/u mR ‘[’/{&(/ o por ende, para proteinas; sorn transcriplos por una de
las tres enzinas que ﬁé/vba/b RNA en la célula eucardota, la RNA /zo/[/ne/'aau Y Gada
wuno de estos, genes ﬂq-’(ly // leene re¢giones que estardrn /(e/J/‘e«sre/zfméz& enel. mensgero madiuro
intercaladas Jpore olras cyyas secuenceas nro- estardn presenles ern el mismo. fas frameras
regeones se Uamarn exones, er tanto gue las az()ya/zcéz& son los intrones. Ja %‘(’///wo linerasa
chc{ﬁé/‘/ca we RNA frecursors, larmado ranscrplo pranarco o /J/’&/m%/ \CA, gue leva
qyﬁiwuuzb'ﬂ/ de exones e intrones. Derntro c/c//uic/c()(« Va c/@/lzww/ufw}n/l/fdﬂaq Va aw/;/aaéz ala
transcripcior z/c4 gen, e/ﬁr&mﬁ NCA a;zﬁ'@ lres ﬂwf(/y'?cacdmc«s» y[t{llll[.l}(&s(',ﬁlltﬁl/fl(f/[f(l/@&; b
St extremo ﬁ/'o.u'/na/ a‘(tyﬁ@ la adiciorn de urn nucledtido metiado Uamado '&c%/'f e el extremo
opuesto una enzina lo cliva del resto del RNA ranscriplo y le qgrega wna serce de

nucledtidos de adenaa gue ﬁ}/vna/'(iﬂ/ la cola de /m/w/ 2/ c()/ny«,(/q'o de /(tZ()ﬂth/co/J/'ofabo«



lamado ':s'ﬁ/lbe()«fomaﬁ c((ylaéuﬁ) ﬁ{)/‘ ﬁ/*()fe//w& auzcieares eaﬁcgﬁca&; cataliza la elimanacidrn
de los trones g la uniorn de los exones entre si, en el mdsmo orden corvelativo en que se
encontrabarn en e/( ger. Finalnente, el mRNA maduro, corn 'baﬁ " st ttrones, y cor cola de
/mﬁu‘[ abandona el /u/fc/eof(y/ es lraducido por los rdbosomas que, ﬁé/‘tbaﬂ/ la cadena
/m/(}u/;lt’(ébw. Jecuencias de bases &/J@gﬁca& tndican a la /20/ Y donde comenzar a
transcribos, asé como a las e/Lz(}naa'/( q ﬁcfo#e&ﬁﬁofc(i,’o& e/zall(yaté)& de la adicion de 'éaﬁ/ "
del a/;/tb[/(u/é Va del c/w(cy@( Vs /J«o/[cm/e/u/acz'o'/a; er yué silcos c/e/ﬁ/'eﬁlz%/ \CA realizar se f/'aé(cy'();
&L conocimiento Jreceso del Me/ de estas seriales secuenciales es anportantisano ya que
nudaciones que (cy@cfeﬂ a las mdymms',/aa/cﬂ/ leners consecuenceas negalioas en la expresiorn
c/c/( gern g sere causas de ﬁafo/qyéa&; Gomo (cyc')liyJ/a; baste decir que cerca del 20% de las
rmudlaciones que causarn e(/y@/wzaéuﬁw lereditarias en el fombre son alteraciones de las
secuenceas gue controlarn el ':s'ﬁ/[ct/'(zy "
YUno de /0&/7/'06/elnu& centrales de la é{b/(()yéa/ es el de la cg/ﬁ/wzwhw'()'ﬂ/ celular. Dado gue
todas las célilas de wurn orgarismo ﬁém‘ce/a/a/‘ tienere el mismo DN, o sea, la misma
qyﬁlwupcio'ﬂ/( genélica, Gqué es lo que frace gue wr /l(égaaé)« sea é{yaaﬁ; wrne cerebro, cerebro o
wure r'ion, raion® Ji bien este /J/‘()é/ema/ no ha sido resuelto con%:/efa/nem‘(;, se sabe gue es
consecuencia de la /’gga/aw'()'ﬂ/ de la &lﬁ/'eaz'(}/z/( genélica, canypo- ern el gue se fan realizado
aovarnces unportantisonos, /Ja/'ﬂ'ca/a/wzem‘a en los tltimos 20 arios. No todas las secuencias de
@v\(’/l contenidas dentro- de wun nicleo son z('/ﬁ/vnaﬁ'ﬂa&; Y o lodas a(/ac//a Y que sor
lgﬁlwzaf[u(m; /oa-é genes, se &1%7/'&?(1/0 /f/'a/wa‘%e/z{ Vi f/'aafwcly a//iu}r/n{)ﬂk”%wo( g en el mismo
/lgya/‘. S una célula de /4{1/0114)5 /J()/*'(qk”y)/a; solo se &Z%ll‘ed’a/ wre suh co(/y'alzlo del co(/yk(/zfo« de
todos /()a'/( genes. YDicho awdcogy'an[o es distinto de ayue/ que se expresa en una newrond.
Ambos a sw vez son distintos del. «xwéco(/y'wu‘o« que se expresa en 14on. Sor supuesto, labra
genes gue pertenecerr a los tres awéco(/ykmfoag como- el de la actina, pfroteina w}‘oﬁ/mwndﬁbw
Jfresente er todas las células eucardotas. Sero también exister genes cuya expresion estda
/'ea,'f/'t'/(ujlk/a @ wnsolo {g/cé), como /J()/"(q.ellyllo el de la albamina ern /z{ya{é); LUno de /tm’ﬁaﬂfo&
claves de la /‘gya/act'o'ﬂ/ de la expresiorn de /o&( genes es el control de la lranscripcior. YDicho

control no sélo se 0c¢¢a/ de ‘encender” o %W(Il/{l/" Zyeﬂc& (q@do del todo o /um@/ senro-también



”

de /fgg/l/a/' la velocidad de transcrypciorn de /o,y/i genes ‘encendidos’. @cm/w( gern se encuenlra
adosado a una reqiorn del DNA, Hamada promolor, a la que se unern la enzina y otras
proteinas elzca/(yat/cw de la lranscropciorn. Ja reqiorn promotora vcerne Wl/(] Jpore una
reqlorn /'c(ya/afo/‘zd, donde se encuentrarn secuencias determanadas, Uamadas "enliancers”. a
las cuales se wune un lpo de proteinas (k/l()/nilzacﬁ@ﬁcfoﬁe& de transcropcion ﬂquy // Ja
lizlelf(wc[a'/gﬂsz'ca/ entre cada elz/za/we/'( Va7 rctor de ranscrpecon provoca cambios en la
velocidad de transcrepeion; lo cual redunda en detersminar la ca/mkﬁu{ﬁé/vbac/(/ de RNA
mensgero- g de la proteina coryespondiente. b naturaleza de las interacciones que se
establecern entre (/)/‘9{( V4 /J/*Ofc('lza& SO c/c’ét/e&; /W)emvﬂkag /!e/'o’ allamente wﬁcgy’?lﬂ&; Gsto
qucere decir gue e(/ﬁdlﬂ de lranscrpciorn se asocia @ la secuencia de bases de sw enlancer
ﬁw« 174 ofm/ s asé como se asocia, también se disocia. Debdidad, reversibiidad N2
e«s/zegﬁcu/cmf de wunidrn son caracteristicas pronordiales de las interacciones entre moléculas
/w/u/J/'()c/au' ‘< cctos hb/ég[co& LUna CO”%I/L‘(/'((W’/‘@O;(&&(.IZIWCCZOIZC& entre macromoléculas,
/7/'1'/w¢aa//nelzia del ny«a« (7Y, \%/J/'()Ie//w/ Nz /J/fofc//mfﬁ/'ofe/ﬂa/,' es la que enceende
cg/y‘é/'eﬂc[a/me/da /oa',é genes er los distintos lpos celulares. L/{(ﬁ/u/wegﬁcﬁ)/'&n de lranscropccorn
sorn el ﬁ/'océ(clo« c/@(ge/ze& maestros” que controlar la expresiorn de wure greho (1@( genes
&Wdado& .@Oﬁ(g'e”%!/o; e/( ye/b/lgyo_@ co((/y'?cw para e(/ﬁ}c&)/‘ de zf/'(llmm}wct'(}/z/u{fj/a@) una
/v'ofeilzw nuwclear gue es ca/!a,z de activar a wun co(/y'ulzlo c{qﬂu'af)« c/()/( genes gue, al ezzj!/wa/sw;
facen que una célula se (/y'@ﬁeﬂw'@ @ ﬁé/u muescular estriada. (Qﬂw( gen, maestro, /J(l.lﬁ‘ o
(cfye/c&;v controla desarvollo de /o&(q’o& en los a/u'ﬂw/e&(’ graceas @ gue coc(/y'?kuﬁaﬁa/ wgﬁcllm
de transcripciorn gue 'Z/ca/%'e/(fw” @ wn copyunto a(/g?'/z[a?) de genes qgue al expresarse,
desencadenar la cﬁﬁ/wmc[(}/b del oo en el embrion. Sruebas c/c/ﬁaﬁc(/ﬁ/uélmeﬂfa/ de los
genes maestros proocenern de experunentos er los cuales se los oé@w @ expresarse
ec/o’ﬁéca/ncﬂl& Y. "(q.e/I%/(), SC se 05/{ya 172 ea/J/%',a/( la /m{)fe//zw u/{/yo_@ ern una célila qgue
normalbnente no la expresa, dicha célula se 6(14/@/’(5/&(/(@ a célula muscular estriada.
L/ﬂui/(()ya/ﬂe/zf@ sCse generan msectos lransgéncos ﬂ)e/t mds aé(a/'o/ que expresern e/ﬁ/‘oaftcfo«
c/c/( gern gye/c&y en {g'dﬁ)& del embrion distintos de la cabeza, los adultos desarvollarn o/os

ccfo’ﬁéco& [e/b las alas, las /Jaf(w o las (mielza&;y . Druebas adicionales sor cho/‘Iacél& /!0/‘



experanerntos que anulan /a(/ﬁ/uz'dﬂ/ (1454 gern maestro. Je se generan ratones donde se fha
anulado la exprescorn de la proteina </(//yo® por 00/7%/(%0 en todas las células del embrion,
éste //gyw @ terynano, /w/’o’ mcere al nacerc mostrando algﬁ/w@o /na/(ccué)«/ﬂ)/t la ausencia
total de musculo estriado e«s',(/ac/éf[co/ /ca/%ﬁ'aa)(« Vi liso d’((&ﬁ/?ﬂtl/& /w/vna//ncﬂl(y. Ja ausencia

de (ékﬁ'ay/na Vi la conscgucente z'/)yJ()MZI/Lkﬁu/ c/@/'eaﬁt'/‘a/‘ son la causa de la muerte /le/v}wlaé
C C C C



