


TRADUCCION DE LA INFORMACION GENETICA: SINTESIS DE PROTEINAS

Para organizar su estructura y mantener su actividad vital, las células necesitan proteinas.
Las moléculas de ADN contienen la informacion para la sintesis de las proteinas celulares,
proceso que requiere, ademas, la colaboracion de enzimas y de tres tipos de ARN:

-los ARN ribosémicos (ARNr) que forman los ribosomas,

-el ARN mensajero (ARNm) que indica la secuencia de aminoacidos de la proteina futura y
-los ARN de transferencia (ARNt), que transportan hacia los ribosomas los aminoacidos
especificos, colocandolos en el lugar indicado por el ARNm (adaptador molecular).
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El ribosoma lleva a cabo el proceso
de sintesis de la proteina en 3 etapas:

-Iniciacién, en la que se ensamblan
las dos subunidades del ribosoma
con el ARNm y el primer aa-tRNAt;

-Elongacion o prolongacion, en la que
se produce la polimerizacion de la

cadena polipeptidica;

-Terminacion, en la que se libera la
proteina recién sintetizada y se
reciclan los componentes del

4 ribosoma

Previamente, se produce la union de los aminoacidos a sus ARN-t especificos en el proceso
denominado “activacion de aminoacidos”



ACTIVACION DE LOS AMINOACIDOS

En el citoplasma, cada aminoacido se une a su ARN-t especifico, en una reaccion catalizada
por una enzima especifica “aminoacil-ARNt-sintetasa®, utilizando la energia del ATP.
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Animacion de activacion de aminoacidos


http://www.maph49.galeon.com/sinte/chgtrnaa.gif

LOS ARN TRANSFERENTES SON ADAPTADORES MOLECULARES

Los tRNA son adaptadores moleculares que situan cada aminoacido en el lugar que le
corresponde en la cadena peptidica en crecimiento, lugar determinado por el codon del
MRNA. Una vez que el aminoacido se ha unido a su tRNA especifico, el que lleva a cabo
el reconocimiento del codon del ARN-m sera el anticodon del ARN-t y no el aminoacido.
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ESTRUCTURA DEL RIBOSOMA

Venkatraman Ramakrishnan (India), Thomas A. Steitz (EEUU) y Ada E. Yonath (Israel)
recibieron el Premio Nobel de Quimica en 2009 por el estudio de la estructura y la funcidn
del ribosoma a nivel atbmico, gracias al empleo de la cristalografia de rayos X.
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Los rayos X empleados se obtienen a partir de sincrotrones en los cuales los electrones son
acelerados hasta velocidades proximas a las de la luz. Cuando los rayos X inciden sobre un
cristal son dispersados, produciendo millones de puntos en un detector CCD. Analizando este
patrén los investigadores pueden determinar la posicion de cada atomo en el ribosoma. Se
requiere un software especial para visualizar el ribosoma



ESTRUCTURA DEL RIBOSOMA

Estructura del ribosoma 70S obtenida con
rayos X.

Las moléculas de ARN r estan coloreadas
de naranja, las proteinas de la subunidad
pequena de azul, y las de la subunidad
grande de amarillo.

Polypeptide

305

Fig .34, Wolecwar Cell Biclogy. 49 Ed. Lodish, H. et al.

Cada ribosoma tiene dos subunidades.
La subunidad pequeina se une al ARNm
y a los ARNt cargados y la subunidad
grande cataliza la formacion de los
enlaces peptidicos entre los sucesivos
aminoacidos.



ESTRUCTURAY COMPOSICION DE LOS
RIBOSOMAS

Cada ribosoma funcional esta formado por
dos subunidades: una menor y otra mayor,
gue se asocian para la traduccion de un
ARNmM.

Cada subunidad esta compuesta por distinto

numero de moléculas de proteinas y de ARNTr.

Las subunidades ribosomales y las moléculas
de ARNTr se suelen designar en unidades
Svedberg (S), una medida de la velocidad de
sedimentacion de particulas centrifugadas

en condiciones estandares.

La longitud de las moléculas de ARNr vy la
cantidad de proteinas en cada subunidad

son diferentes en celulas procariotas y
eucariotas y, por lo tanto, también lo son los
tamanos de las subunidades .

A pesar de que los ribosomas eucariotas
contienen mas componentes y son mas
grandes que los procariotas, la apariencia
general y el funcionamiento son similares.

Small subunit Large subunit Intact ribosome

(a) Bacterial ribosomes and free subunits 0.1 um

Complete ribosome (70S)  Large subunit (50S)  Small subunit (305)

(b) Two views of a bacterial ribosome and its subunits
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RIBOSOMAS PROCARIOTAS Y EUCARIOTAS

En procariotas la subunidad menor es la 30S (con una unica molécula de ARNr 16S) y la
subunidad mayor la 50S (con dos moléculas de ARNr: una de 23S y otra de 5S), mientras
que en eucariotas la subunidad menor es la 40 S (con una unica molécula de ARNr 18S)

y la mayor es la 60S (con 3 moléculas de ARNr: de 28,58y 5 S) .

El ensamblaje de las dos subunidades constituye el ribosoma funcional 70S en procariotas y
80S en eucariotas .

Ibosoma eucariota Ibosoma procariota

Subunidad Subunidad Subunidad Subunidad
menor 40s mayor 60s menor 30s mayor 50s

Y v v .

~33 proteinas ~49 proteinas 21 proteinas 34 proteinas

+ + + +

28s

- 3
ARNF 18s ARNr 5,85 ARN 165 ARNr ng

Comparacion de las estructuras de los ribosomas procariotas y eucariotas

(tomado de: genomasur.com/lecturas/Guia11.htm)



CENTROS DE UNION EN EL RIBOSOMA

P (peptidyl) site A (aminoacyl) site

Cada ribosoma tiene 3 sitios de union para
el ARNt: 50S subunit
-sitio A (aminoacil), que acepta el nuevo 5.

aminoa(cil-ARNt ) 6 ° " ledt)site i
-sitio P (peptidil), que sostiene el ARNt con
la cadena polipeptidica en crecimiento
-sitio E (exit, salida), que sostiene el ARNt
descargado antes de que abandone el
ribosoma.

S Wy L e e

____________________________________________

mRNA-binding —7 =~
site 30S subunit

La subunidad menor se une al ARNm y a
los ARNt (mediante la region del anticodon),
y contribuye a la fidelidad en la traduccion al
monitorizar la complementariedad de las
bases entre el codon y anticodon en el
proceso de decodificacion.

A site

La subunidad mayor se une al brazo
aceptor del ARNt y cataliza la formacion
del enlace peptidico entre el aminoacido
del ARNt entrante en el sitio Ay la cadena
peptidica naciente del ARNt en el sitio P
(funcion de la ribozima peptidil transferasa).

mRNA-binding
site

Copyright © 2009 Pearson Education, Inc.
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INICIACION DE LA TRADUCCION

1-El ARN-m se enlaza a la subunidad menor
del ribosoma por el extremo 5°, de modo
que el coddn de iniciacion (AUG) se fija en
una region especial de la subunidad, gracias
al apareamiento de una secuencia inicial del
extremo 5" del ARNm con una secuencia
complementaria presente en un ARNTr.

2- Se une el aa-ARNt iniciador, (que
transporta el aminoacido metionina en
eucariotas y formilmetionina en procariotas),

gue posee el anticodon complementario del
codon de iniciacion.

3-Se une la subunidad mayor del ribosoma,
formandose asi el “complejo de iniciacion®, en
cuyo centro P esta situado el aminoacil-ARNt
iniciador.

Esta fase requiere proteinas denominadas
factores de iniciacion y la energia del GTP.




ELONGACION ()
FORMACION DE ENLACES
PEPTIDICOS

La sintesis de la cadena peptidica
requiere la formacion de enlaces
péptidicos entre los aminoacidos
sucesivos, catalizada por la ribozima
peptidil transferasa de la subunidad
grande del ribosoma.

Los enlaces peptidicos se establecen
entre el grupo carboxilo del aminoacido
precedente (que se desprende asi

de su ARNt) y el grupo amino del
aminoacido recién llegado, quedando
un ARNt cargado con la cadena en
crecimiento en el centro A, mientras el
ARNt descargado sigue en el centro P.

peptidyl tRNA |




ELONGACION (II)

TRANSLOCACION.

Luego, el ribosoma se desplazara sobre el
ARNmMm la distancia de un codén, pasando
el ARNt descargado al centro E, por el que
abandona el ribosoma, y el ARNt cargado
con el péptido al centro P, quedando el
centro A libre para la entrada de un nuevo
aminoacil-ARNt

iTransIDcatiDn

Amino
acidsy,

empty A site

3' mRBNA




ELONGACION DE LA CADENA POLIPEPTIDICA
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Esta fase requiere factores
proteicos de prolongacion y la
energia del GTP y se repetira
ciclicamente hasta completar
la cadena. En cada ciclo:

1-El siguiente aa-ARNt entra
en el centro A apareando su
triplete anticodon con el codon
del ARNm.

2- se forma el enlace peptidico
con lo que se descarga el ARNt

del centro P y la cadena
alargada permanece en el
centro A.

3-El ribosoma se desplaza la
distancia de un codon hacia el
extremo 3" del ARNm
(translocacion) con lo que el
ARN-t descargado queda en el
centro E y el peptidil-ARN-t

en el centro P, dejando libre el
centro A.




Polypeptide chain still
attached to tRNA &%

TERMINACION DE LA TRADUCCION

La cadena polipeptidica esta finalizada y
unida al ultimo ARN transferente en forma
de peptidil-ARN-t en el centro P.

En el centro A libre hay un codén de fin de
sintesis para el que ningun ARN transferente

Stop codon at A site : ) ! )
tiene un anticodon complementario.

(UAG, UAA, or UGA)

/ Este codon de stop es reconocido por
factores proteicos de liberacion, lo que

@@ ‘, Y provoca:
.. T - la separacion del polipéptido, que se
factor libera del ultimo ARN-t,
- la disociacion del ribosoma en sus dos

Ribosomal .
% STUlSUAIES subunidades y ’
U - la liberacion del ARN-m, que sera

Free tRNA

degradado.
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A medida que el ribosoma se desplaza a lo largo del ARN-m desde el extremo §5” al 3,
va sintetizando una cadena polipeptidica del extremo amino al carboxilo.
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A continuacion tienes varias animaciones del proceso de traduccion: Animacion de la traduccion

Animacion subtitulada Otra animacion Animacion con formacion de enlaces

Proceso global Animacion Sintesis de proteinas (mcgraw-hill)



http://www.biologia.edu.ar/animaciones/temas/adn_y_sintesis/sinteisproteica2.swf
http://highered.mcgraw-hill.com/olc/dl/120077/micro06.swf
http://bcs.whfreeman.com/thelifewire/content/chp12/1202003.html
http://www.johnkyrk.com/er.esp.html
http://www.youtube.com/watch?v=J2EDOx-EvI4
http://sciencestage.com/v/1298/la-traduccin-o-sntesis-de-protenas.html

POLIRRIBOSOMAS O POLISOMAS

Un ARN-m puede ser traducido, simultaneamente, por varios ribosomas que constituyen,
en conjunto, un polirribosoma o polisoma. Cada ribosoma sintetiza una cadena polipeptidica
y, por tanto, se sintetizaran tantas copias de la cadena peptidica como ribosomas hayan

traducido al ARN-m.

Ribosomes

Polysome

polysome
) (polyribosome)

Animacion de polirribosoma



http://www.sumanasinc.com/webcontent/animations/content/polyribosomes2.html

REGULACION GENETICA EN PROCARIOTAS.
EL OPERON LAC

El mecanismo mas importante de regulacion de
la expresion genética en procariotas responde al
modelo de operdn, que fue propuesto, en 1965,
por Jacob y Monod para explicar el control de la
sintesis de los enzimas que permiten a E. Coli la
utilizacion de la lactosa. Este, el primero descrito,
se denomino “operon lac”.

Un operdn es una unidad de expresion génica, formada por un grupo de genes estructurales

y los elementos que controlan su expresion: promotor (para la union de la ARN-pol) y operador
(para la union de una proteina que impide la transcripcion). La actividad del operon esta
regulada por uno o mas genes reguladores, cuyos productos proteicos interaccionan con los
centros de control.

« lac Operon >
Structural genes —

<~ Regulatory sequences
I

DNA

a

; ! =
/ Operator (0) /

Promoter for /

regulatory gene

(pi)

Promoter for
structural genes (p;,.)

Regulatory gene
(1) codes for
repressor protein

Structural gene
for B-galactosidase

Structural gene
for B-galactoside
transacetylase

Structural gene
for B-galactoside
permease




CONTROL DE LA TRANSCRIPCION DE LOS GENES DEL OPERON LAC
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Y

b —- & [T
lac repressor
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lac repressor
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Animacion de regulacion del operon lac



http://www.sumanasinc.com/webcontent/animations/content/lacoperon.html
http://vcell.ndsu.nodak.edu/animations/lacOperon/movie-flash.htm

CONTROL DE LA TRANSCRIFCION
DE LOS GENES DEL OPERON HIS

Los genes estructurales codifican
las enzimas para sintetizar histidina.

El represor es inactivo en ausencia
o disminucion de concentracion de
histidina (correpresor), por lo que
no puede unirse al operador para

bloquear la transcripcion. La célula
podra asi sintetizar histidina.

Si aumenta la concentracion de la
histidina, esta se une al represor
cambiandole la conformacion y asi

se activa, se une al operador e impide
que se transcriban los genes para que
no se sintetice histidina, pues ya esta
presente.

Animacion de operon represible

OPEROMN 'HIS'
CUANDO HAY EXCESO DE HISTIDINA — REPRESION

REGULADOR PROMOTOR OFERADOR GEWES ESTRUCTURALES

| i
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de ADM
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de apny T | ] 5
PUINEI- S AR pol yh
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E, E, E,
Proteina l l !
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5i hay exceso volveriamos s

al esquema de 'represion’


http://highered.mcgraw-hill.com/olc/dl/120080/bio26.swf

CONTROL DE LA EXPRESION

GENETICA EN PROCARIOTAS: SIPERER
EL OPERON - N
Centros de control
A
DNA Gen regulador Promotor | Operador Genes estructurales
Transcripcion Transcripcion
y traduccion
Proteina alostérica: 2 centros de union (al operador ARN-m policistronico
“Represor” y al inductor o al correpresor)
A/ \ Traduccion
Activo Inactivo
(se une al operadc_)r y (no S€ une al operad_qr y Enzimas funcionalmente
bloquea la transcripcion)  permite la transcripcion) relacionados
A A ’
> Separacion > Separacion . . . .
Union del| | '\ sencia Union del o ausencia del En el sistema inducible, las enzimas
Inductor | | 4olinductor  COrePreson | correpresor s6lo se producen si el sustrato
 /  / (inductor) sobre el que actuan esta
Inactivo Activo presente como nutriente en el
(permite la transcripcion (se une al operador y medio.
Al separarse del operador) bloguea la transcripcion En el sistema represible, la
N~ ~— - ~— — presencia de cierta cantidad de
SISTEMA INDUCIBLE SISTEMA REPRESIBLE una sustancia (correpresor) en la
(operon lac) (operon his) celula, reprime o inhibe la sintesis

de tal sustancia



CONTROL DE LA EXPRESION GENICA EN EUCARIOTAS (1)

En eucariotas, la regulacion de la expresion génica es mucho mas compleja que en procariotas.
Aunque cada una de las células contiene el genoma completo del organismo, en cada una de
ellas solo se expresa una fraccidon de sus genes estructurales. Los diferentes tipos celulares
tienen estructuras y funciones distintas debido a la presencia de grupos diferentes de proteinas
especializadas, aunque todas poseen el conjunto basico de enzimas para la catalisis de las
rutas metabdlicas centrales. Ademas, durante el desarrollo embrionario de los organismos
superiores, la sintesis de las distintas clases de proteinas especializadas ha de estar también
exactamente programada con respecto al tiempo y a su secuencia de aparicion.

Skin Cells
En diferentes células del organismo, Epidemis  of ram
o en la misma célula en diferentes L] PS4
circunstancias, se expresan diferentes
genes. Al igual que las procariotas, las Ectoderm
células eucariotas contienen proteinas i Gastrula
reguladoras de genes que se unen a
secuencias especificas del ADN, para
facilitar o inhibir la transcripcion. Los
distintos tipos celulares del organismo
pluricelular contienen, pues, conjuntos
de proteinas reguladoras de genes
distintos y, debido a ello, cada tipo il emdamn;-
celular transcribe grupos de genes
distintos.

Cardiac SLPIB!.EII Tuhul& Fed BIDD:! "'w‘ml:u:'th -l_u.ng li:-sll.ll :rh'.'rn-lﬂ- F'am::reatiu::
Muscle Muscle Cell of Cells Muscle {Alveolar Call Cell
Cells the Kidney {in Gut) Cell)




CONTROL DE LA EXPRESION GENICA EN EUCARIOTAS (ll)

El control de |la expresion génica en eucariotas puede realizarse a distintos niveles:

Mucleo

Control Control al nivel del
transcripcional procesamiento del ARN
=) =

‘“’1 Transcripto 2‘“’

Citosol

Control

gl

traduccional actividad proteica

Control de la

|

A 4

L

D

ADN el primario de s ARNMm Sm—ARNm - Proteina s 0103

ARM
- Factores de -Empalme
transcripcion alternativo
- Grado de de exones

condensacion
de la cromatina

- Grado de
metilacion de
los genes

LY
Y

-Mecanismos que
determinan la
supervivencia del
ARNmMm en el citosol
osiel ARNm eso
no traducido

inactiva

-Mecanismos que
determinan la
activacion o
desactivacién de
una proteina o el
tiempo de
supervivencia

de la misma



CONTROL DE LA EXPRESION GENICA EN EUCARIOTAS (lll)

En eucariotas, la accion de las hormonas ejerce, también, un control sobre la transcripcion

» Las hormonas esteroideas, por su
naturaleza lipidica, atraviesan facilmente
las membranas de las células diana y se

unen a proteinas receptoras. En el nucleo,

el complejo hormona-receptor se une al
DNA activando la transcripcion de genes
especificos cuyos productos proteicos
produciran los efectos fisiologicos
hormonales.

Animacion Otra animacion

v Hormona esteroidea

memhbrana celular

proteina

Receptor

rihosoma

« Las hormonas proteicas no pueden
entrar en el interior de las células

blanco, por lo que se unen a "moléculas
receptoras” que hay en la superficie de
sus membranas plasmaticas, provocando
la formacién de un segundo mensajero, el
AMPc, que inducira cambios en la célula
al activar a una serie de proteinas que, en
algunos casos, pueden interaccionar con
el DNA activando la transcripcion.

Animacion

: rimer mensajero
Hormona proteica P ,

receptor

Animacion general adenilato-ciclasa


http://www.youtube.com/watch?v=hU5It5Hc4Ls
http://www.youtube.com/watch?v=fi-pyIkymKw&feature=related
http://www.youtube.com/watch?v=VokeZjEWsC0&feature=related
http://nortonbooks.com/college/biology/animations/ch06p03.htm

LA INFORMACION GENETICA CAMBIA

r-Rotura de cromosomas
-Fallo en los mecanismos de
reparacion
En ce’IL.JIas Espontaneas < -Errores en el reparto de los
somaticas cromosomas durante la
(no heredables) division celular
MUTACIONES -Cambios quimicos en las bases
Cambios en \
la informacion (
[t -Rayos X
genetica Agentes | Rayos UV
En ce_lulas / fisicos _Rayos vy
germinales .

Inducidas por

\ Agentes

quimicos

(heredables)

GENICAS CROMOSOMICAS
Alteracion en
la secuencia
de nucledtidos

Estructurales Numeéricas
(gendmicas)

<

r—AnéIogos de base

-Naranja de acridina

-Gas mostaza

-Alquitranes del
tabaco

\-Amianto...

Animacion mutaciones


http://biologia.uab.es/genomica/swf/mutacion.htm

Sustituciones
Cambio de una base
por otra

MUTACIONES GENICAS

Inserciones o Adiciones
Ganancia de uno o mas
nucleoétidos

Deleciones
Pérdida de uno o mas
nucledtidos

ADN (una cadena)

Las mutaciones génicas se producen cuando se altera la secuencia de
nucledtidos del gen por causas fisicas (radiaciones) o quimicas.

MNomma W
3’ ADN original 5'
AT AT A T I Y O T T T I e
AT C G A A C C G T T G 2 A 2
T % GE€ T T 6 Gm AACG T G
. R TR NN (SN 6 1 O S O A Y |
Cambio ﬁ r i i
en una base
individua AT T A
Agente fisico
O guimico
Adicion W ]
3' 5!
AT AG G/ T AT sy e S S T T m—————
AT C G A A C C G T T G C A C
AR RSN R RN

Suoresion ﬁ

AT AT

ADM con mutacién génica
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El aminoacido
no cambia, por la
degeneracion del
codigo genetico

Mutacion
silenciosa

CLASIFICACION DE MUTACIONES GENICAS SEGUN SU

CONSECUENCIA EN EL PRODUCTO PROTEICO

Cambia un
aminoacido
por otro

equivalente

Mutacion
neutra

Por sustitucion

/N

Cambia un
aminoacido
por otro
distinto

Mutacion
erronea

O\

La proteina

se acorta

al cambiar

un codon de
un aminoacido
por un codon
de stop

Mutacion
sin sentido

Por adicion o delecion

La secuencia de
aminoacidos cambia
a partir del nucleotido
insertado o perdido

Mutacién de
pauta de lectura



MUTACIONES GENICAS

ADN — - TCA - | AGC |- ACS -

Mutacion de sentido equivocado

ARNm — - AGU -| UCG|- UGE -

Proteina: - ser -| ser

- c}fs -

ADN — - TCA - [ATC|- ACG -

ADN — - TCA -|AAC|- ACG - | Mutacion

sin sentido

ARNm — - AGU -|UUG|- UGE - ARNm — - AGU -|VAG - UGC -

Proteina: - ser -| leu

- ¢ys - Proteina: - ser -| stop

ADM — - TCA -|GAC|- ACS -

Mutacion anonima

ARNm — - ABU -|CUG |- UGEC -

Proteina: - ser -| leu

-c}fs-

Mutacion de pauta de lectura

ADN — - TCA - AAC - ACG -

ARNm — - AGU - VUG - VGE -

Proteina:

- sar = leu

-c}l‘g-

ADN — - TCA -

ARNm — - ABU -

Proteina: - ser -

AAG - CAC - GAT|-

UUE - UG - CUA

phe - val - leu

(case de adicion de una base: &)




UNA MUTACION GENICA POR SUSTITUCION ES LA CAUSA DE LA ANEMIA FALCIFORME

@ Gisbulos rojos normales La mutacion provoca el cambio del aminoacido en
posicion 6 de la cadena beta de la hemoglobina,
que se traduce en una hemoglobina que forma
polimeros, produciendo glébulos rojos en forma

de hoz.

Glébule rojo

Mutacion génica

4 e

5 A A . &5TA
c@T } ml c(a)T
J transcripcion J
B Hamn?lﬂhina
Globulos rojos nofma
h &
o™ s o _ @A )

Caorte transversal de un

| glibule rojo

Los gldbulos rojos
circulan ibremente
por el vaso sanguineo

medialuna obstruyen
{eélulas la circulachon \I,
faleiformes) de la sangre

traduccion

ac.glutamico valina

Corte transversal de una
célula falciforme

Células falciformes

Y La hemoglobina
anormal forma
fibras que
catzan la forma

1 de medialuna Anemia falciforme ’ .
Video de las células | Glébulos rojos normales



http://www.youtube.com/watch?v=EZrqYdQHomg

MUTACIONES CROMOSOMICAS

DELECIONES DUPLICACIONES INVERSIONES TRANSLOCACIONES
Un cromosoma Un cromosoma Un fragmento del Dos cromosomas no homélogos
pierde un segmento tiene un segmento cromosoma se intercambian fragmentos
duplicado invierte

Cromosoma
Cromosoma 20 Derlvado 20
| ="
1
1
1
i
Area delecionada
4 Cromosoma
Derivado 4
Cromosoma 4
Animacién

Antes de Después de

ladelecion  a delecion Pericéntricas: Paracéntricas:
incluyen al no incluyen
centromero. al centromero
. Animacioén
Cambia la forma
del cromosoma. No afectan a
(detectables al la forma del

microscopio optico) cromosoma.


http://www.biostudio.com/d_%20Formation%20Reciprocal%20Translocations.htm
http://www.biostudio.com/d_%20Formation%20Paracentric%20Inversions.htm

Sindrome del maullido de gato o cri du chat: delecion del brazo corto del cromosoma 5

Karyotype: 46,2XY,del[5)(p14.2)

Las caracteristicas fenotipicas son microcefalia, hipertelorismo, pliegues epicanticos, orejas de
implantacion baja, a veces con apéndices preauriculares y micrognatia. Otros problemas son el
retraso mental grave y las malformaciones cardiacas

Video


http://www.youtube.com/watch?v=jh9eSQSifT0&feature=player_embedded

MUTACIONES GENOMICAS

ANEUPLOIDIAS EUPLOIDIAS
Cromosomas de Dotaciones de

mas o de menos mas o de menos

€en uno o varios

pares de homologos / \
/ \ De mas De menos

De menos De mas l l
l l Poliploidias Monoploidias
-Nulisomias -Trisomias / \

falta un par tres d )
EMonosopmiLs E-,r-ziragol;;igir) Autopoliploidias Alopoliploidias
(falta uno) (cuatro de un par) Todos los juegos Los juegos proceden
_etc de cromosomas de la hibridacion de
proceden de la dos o0 mas especies

misma especie



LA NO DISYUNCION MEIOTICA PUEDE SER CAUSA DE LAS ANEUPLOIDIAS

Durante la meiosis, para la formacion de gametos, puede haber fallos en la separacion de
los cromosomas homologos durante la primera division meidtica, o en la separacion de las
cromatidas hermanas en la segunda. En cualquiera de estos casos los gametos no reciben
el mismo numero de cromosomas, es decir, se formaran gametos con cromosomas de mas
o de menos Y, si esos gametos intervienen en la fecundacion, originaran zigotos con un
numero anormal de cromosomas, dando lugar a individuos monosomicos o trisomicos.

La no disyuncion o no separacion de cromosomas puede afectar a cualquier cromosoma,
autosomico o sexual. No es un fendmeno exclusivo de la meiosis, sino que puede ocurrir
también durante la mitosis. Cuando esto ocurre en una célula embrionaria da lugar al
mosaicismo o individuos llamados mosaicos, que poseen células normales y otras células
con el numero anormal de cromosomas, y pueden presentar algunos o muchos caracteres
de un determinado sindrome.

||1a||'1',

non-aisiunchon ' E H!Iﬂ




Sindrome de Down: trisomia 21

N EIICE N e
IIII]lIilIIII
ININEN NI

Nl EEELAE

%

Lk

En un 3% de los casos, este sindrome se
debe a una translocacion. El cromosoma
21 extra o un fragmento del mismo se
encuentra pegado a otro cromosoma, que

En el 95% de las personas con este sindrome, suele ser el 14. A efectos de informacion
el cromosoma extra aparece debido a la no genética sigue tratandose de una trisomia
disyuncién durante la primera division meiotica, 21 ya que este cromosoma se encuentra a
llamandose a esta variante, “trisomia libre”. mayores en la dotacion genetica.




MOSAICISMO EN EL SINDROME DE DOWN

El término mosaicismo se utiliza para describir la presencia de mas de un tipo de célula en
un individuo.

En un 2% de los casos la trisomia 21 se produce tras la fecundacion, debido a un error
en la mitosis de una célula embrionaria, por lo que no aparece en todas las células del
individuo sino solo en las que proceden de la primera célula mutada.

El porcentaje de células afectadas puede abarcar desde unas pocas a casi todas, segun
el momento en que se haya producido la segregacion anomala de los cromosomas
homologos. Estos individuos se denominan “mosaicos”.

23 cromosomas

@ Fertilizacion

El nimero de cromosomas as

@ el doble, y luego la celula se
divide (mitosis)

@ @ Mitosis sin disyuncion

La division normal (Las celulas no se separan
de las células @ de forma uniforma)

continua
@ @ Estas ceélulas @

mueren

@ @ @ @ Las calulas con mas

de 21 contingan

cromosomas

Owulo con 23 @ Epermatozoide con




Mo disyuncion del
par 21,

/\, D1

ORIGEN DE UNA

OIS TNl N gt . - e i TRISOMIA 21 POR
/ \ NO DISYUNCION

@ EN LA PRIMERA
DIVISION MEIOTICA

Farmacion de un zigoto con . » _ » e
trisomia 21 por unidn entre un Animacion no disyuncion en meiosis |

espermatozoide con un 21 v un

ovula can dos 21, originado por Animac. no disyuncién meiosis I
una no disyuncion del par 21 en

la primera divisian de la meiosis,



http://www.biostudio.com/d_%20Meiotic%20Nondisjunction%20Meiosis%20I.htm
http://www.biostudio.com/d_%20Meiotic%20Nondisjunction%20Meiosis%20II.htm

ANEUPLOIDIAS EN LOS CROMOSOMAS SEXUALES
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Sindrome de Klinefelter

Frontal baldness
absent -

- . _
Tendency to Poor beard
. il
grow fewer —r.,-—!-_!_r-m'l.'lh
= - T M - a i |~.-
chest hairs —__— -
—T— Marrow
Breast I
evelopment

|
R |

"::ﬂlalh_'-t} pes | ll

ubic hair -" /f

shoulders

Sharl stahing
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fharax
Widaly spaced
nipples
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Fold of skin
Conairiciion
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(urdesdavalaped
ganadal
siruciures)

Mo Feansirusalion

Sindrome de Turner




EUPLOIDIAS

La poliploidia es muy comun en plantas pero no en animales, debido a que las plantas
toleran mejor que los animales los desbalances genéticos y se pueden propagar
vegetativamente.

Actualmente, se piensa que entre el 30 y el 70% de las Angiospermas son poliploides.
Avena, trigo, cacahuete, manzana, platano, patata, algodon, cafia de azucar, etc son
poliploides. La poliploidia puede producirse espontaneamente, como consecuencia de
fallos en la division nuclear, o experimentalmente con compuestos como la colchicina.
Las células poliploides son frecuentemente mayores, y en consecuencia también lo son
las plantas, frutos, etc. Esto tiene importancia comercial y por eso se utilizan mucho las
plantas poliploides en agricultura.




Euploidias en una especie con 2n=8 cromosomas

g8 Cromosomas

YRy
Ny

Carotipo

1 2
4

Diploide 2n

12 Cromosamas

i,
\\"/{\"

Cariotipo

Triploide 3n

16 Cromaosarmas

"
M 2=
Nl

Carotipo

Tetraploide 4n




Ejemplo de origen
de una triploidia.

Si durante la primera
division de |la meiosis del
ovocito primario se
produce |a no disyuncion
de todos los cromosomas
homalogos se producira
una celula con 2n
CroMmosomas v un
corpusculo polar sin
cromosomas. La segunda
division de la meiosis
dara un dvulo con 2n
cromosomas. La unidn de
este ovulo con un
gameto masculino (n)
puede producir un zigoto
triploide (3n)

En las plantas pueden
conseguirse euploides,
experimentalmente, por
tratamientos con
colchicina,

Mo disyuncion de
CrOMmosomas

homalogos I

A

e

LY

Formacion de un zigoto triploide
por Unidn entre un
espermatozode n oy un ovulo 2n,
originado por una no disyuncion
en la primera division de |a
Mmeiosis.




SICHUUE 11 s

EHE oot nto

TIRE LA LY TR T T T

id
AAd ¥EY Aeh AN ! ‘ I
" e 4 | s ,

|deograma de una célula humana triploide (3n)




EVOLUCION DEL TRIGO:
El genoma del trigo esta formado por varios genomas diferentes

\\[Traticim monacoccum (A8) ® Aegilops spelinides (BB)
20 =dx =14 crom. * 2n=dx =14 crom.

Hibrido estéril (AR)

(Diploddizact ot esponitanea)

\

Hibnido tertil (AABE)

Trittcuwm turmdum (20 =4z = 28crom.)

A ‘,tﬁ-‘{s—m‘t‘i—iiu—( (ﬂl‘*““g{ E;ﬁ fjj&f E[;ifj}]i Enmjszjgi ﬁ?ﬂﬁm.]

Hibride estéril (ARD)

Diploidizacion espontanea)

F(—E’r(—g {—%"(?“!: ("‘j{_?{ Hibrido fértiMEEDD)

Triticum aestivum (al ohexaploide 2n = bz =42)



http://lacienciaysusdemonios.com/2009/07/24/evolucion-en-un-cacho-de-pan/
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