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Constituye el area de la biologia que estudia la estructura, contexto y funcion de
las moléculas de ADN, ARN y proteinas. Se relaciona con otras ciencias

bioquimica y genética. Y es el area fundamental de la genética médica.

;Qué es la genética?

Ciencia que estudia la variacion, diversidad bioldgica y la herencia.

Padre del genoma:

Francis Crick (ADN)

¢, Qué es la genética medica?

miento de enfermos y familiares.

Dogma central de la biologia molecular

DNA (Transcripcién)

l

ARN (Replicacién)

Estudia los aspectos genéticos en la especie humanay su relacion con la salud

y la enfermedad, asi como su aplicacion al diagnostico, pronostico y asesora-




ADN

e 3 billones de pb (adenina, guanina, tiamina, citocina)

e Entre 20,000-25000 genes (50% con funcién desconocido)

e 98%-99% del genoma es no codificante

e 99.9% idéntico entre individuos

e Compartimos el 99.9% de nuestra secuencia génica con nuestros congéneres y mas
de 99% con otras especies

,Oué es el polimorfismo?

Cambio en la secuencia del ADN en donde al menos dos secuencias diferentes pueden presentar, cada secuencia
presente al menos el 1% de la poblacion sin asociarse en su forma directa con el desarrollo de enfermedad.

v Mutacion: MAF <1%
v" Polimorfismo: MAF >1% existen
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¢;Qué es el genoma?

Serie de datos genéticos de 20000 a 25000 genes (ADN), se
encuentra en un nucleo celular (material genético materno y paterno). | Cromosoma

ADN mitocondrial

Contiene 37 genes de origen materno exclusivo
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Histona

Se encarga de la compactacién de la cromatina

ADN nuclear eucariotico

Se vincula con proteinas y estan constituyen la
cromatina (configuraciones numerosas del ADN)
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Nucleosoma

Cada region central de un nucleosoma esta conformada por un
Complejo de 8 proteinas (histonas) H2A, H2B, H3 Y H4

Funcién del nucleosoma: Determina factores de transcripcion

Del ADN para regular la expresion de un gen.

Medida del nucleosoma: 30um




Eucromatina

Hay transcripcién, la compactacién es menos intensa

Heterocromatina

Termino para definir la compactacion, inactividad genética

no hay transcripcion, compactacion intensa.
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Cariotigo“

Patron cromosOmico expresado a través de un codigo que describe las

caracteristicas de sus cromosomas

Cariograma

Esquema, foto o dibujo de los cromosomas

heterocromatina

eucromatina

Telébmeros

Son repeticiones hexamericas de ADN (TTAGGG) ubicadas en los extremos

De los cromosomas, sirven para protegerlos contra la degradacion.

Cinetocoro

Conformado por el centromero y los husos mitéticos
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La molécula de ADN

Es un polimero que se forma por enlace covalente de miles de desoxinucleotidos

Deoxinucleosido

El enlace de la pentosa y una base nitrogenada forma una molécula

Desoxinucleotido

La unidn de acido fosforico mas deoxinucleosido

¢,Por qué se le conoce como antiparalelismo?

Una elice inicial con 5 prima tiene el enlace fosforico y la otra elice inicial con 3

prima y contiene el grupo hidroxilo

La hélice
Tiene 10 pares de bases por vuelta y un diametro de 2um y las vueltas nos daran

Un surco mayor y un surco menor

Bases nitrogenadas:
3’ 5/ @D Adenina
==X Timina
EED Guanina

Par de bases

Esqueleto
azlcar-fosfato

menor



Gen
Unidad de informacién genética, contiene la informacion para la sintesis de una

molécula de ARN

Codones
Contiene informacion para la secuencia de aminoacidos de una proteina codificada

en el mMRNA, en tres bases

DNA-B (bueno)

v' Gira a la derecha
v Estructura “ideal™ del DNA
v Esta estructura se obtiene al cristalizar el DNA con sodio como contra-ion y 92% sodio

Interior de la célula

Acido ribonucleico
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DNA-Z (Zigzaq)

v' Estructura inestable

v' Giros en zigzag a la izquierda
v Tiene un didmetro menor y 12 pares de bases por una vuelta de hélice

Toroidal

El superenrollamiento y el eje se enrolla alrededor de proteinas

ARN de transferencia

Porta aminoacidos hacia el lugar de sintesis de proteinas, el ribosoma. Tiene un triplete de bases nitrogenadas

denominado anticoddn

ARN mensajero

Lleva informacién del ADN al ribosoma. Se organiza en secuencias de tres nucleétidos, se
denominan codones

Molde o templado

Se copia la informacion desde una hebra del ADN

Triplete en donde se da la iniciacion de la transcripcion es TAC

Transeripeion

Traduceion
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Transcripcion

Es el proceso mediante el cual una célula elabora una copia de ARN de una pieza de ADN, esta copia de ARN, que se llama ARN
mensajero (ARNm), transporta la informacion genética que se necesita para elaborar las proteinas en una célula
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La iniciacion de la traduccién del ADN se da en el ribosoma.

Este organulo se ensambla alrededor de una molécula de ARNm, en donde vendra un ARNt. Este ultimo tipo de ARN debera llevar el
aminoacido metionina, codificado mediante el codon AUG, el cual es la sefial de inicio de la sintesis de la cadena polipeptidica



