
Genética molecular (III)



Para organizar su estructura y mantener su actividad vital, las células necesitan proteínas.
Las moléculas de ADN contienen la información para la síntesis de las proteínas celulares,
proceso que requiere, además, la colaboración de enzimas y de tres tipos de  ARN:
-los ARN ribosómicos (ARNr) que forman los ribosomas,
-el ARN mensajero (ARNm) que indica la secuencia de aminoácidos de la proteína futura y
-los ARN de transferencia (ARNt), que  transportan hacia los ribosomas los aminoácidos
específicos, colocándolos en el lugar indicado por el ARNm (adaptador molecular).

El ribosoma lleva a cabo el proceso 
de síntesis de la proteína en 3 etapas:

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

-Elongación o prolongación, en la que 
se produce la polimerización de la 
cadena polipeptídica;

-Terminación, en la que se libera la 
proteína recién sintetizada y se 
reciclan los componentes del 
ribosoma

TRADUCCIÓN DE LA INFORMACIÓN GENÉTICA: SÍNTESIS DE PROTEÍNAS

Previamente, se produce la unión de los aminoácidos a sus ARN-t específicos en el proceso 
denominado “activación de aminoácidos“



Animación de activación de aminoácidos

En el citoplasma, cada aminoácido se une a su ARN-t específico, en una reacción catalizada
por una enzima específica “aminoacil-ARNt-sintetasa“, utilizando la energía del ATP.

aminoácido+ARNt+ATP aminoacil-ARNt+AMP+PPi
Mg+2

ACTIVACIÓN DE LOS AMINOÁCIDOS

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


Los tRNA son adaptadores moleculares que sitúan cada aminoácido en el lugar que le 
corresponde en la cadena peptídica en crecimiento, lugar determinado por el codón del
mRNA. Una vez que el aminoácido se ha unido a su tRNA específico, el que lleva a cabo 
el reconocimiento del codón del ARN-m será el anticodón del ARN-t y no el aminoácido.

LOS ARN TRANSFERENTES SON ADAPTADORES MOLECULARES



ESTRUCTURA DEL RIBOSOMA

.
Venkatraman Ramakrishnan (India), Thomas A. Steitz (EEUU) y Ada E. Yonath (Israel) 
recibieron el Premio Nobel de Química en 2009 por el estudio de la estructura y la función 
del ribosoma a nivel atómico, gracias al empleo de la cristalografía de rayos X.

Los rayos X empleados se obtienen a partir de sincrotrones en los cuales los electrones son 
acelerados hasta velocidades próximas 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 
patrón los investigadores pueden determinar la posición de cada átomo en el ribosoma. Se 
requiere un software especial para visualizar el ribosoma 



Estructura del ribosoma 70S obtenida con 
rayos X. 
Las moléculas de ARN r están coloreadas 
de naranja, las proteínas de la subunidad 
pequeña de azul, y las de la subunidad 
grande de amarillo. 

ESTRUCTURA  DEL  RIBOSOMA   

Cada ribosoma tiene dos subunidades.
La subunidad pequeña se une al ARNm
y a los ARNt cargados y la subunidad 
grande cataliza la formación de los
enlaces peptídicos entre los sucesivos
aminoácidos.



Cada ribosoma funcional está formado por 
dos subunidades: una menor y otra mayor, 
que se asocian para la traducción de un 
ARNm.
Cada subunidad está compuesta por distinto 
número de moléculas de proteínas y de ARNr.

Las subunidades ribosomales y las moléculas 
de ARNr se suelen designar en unidades 
Svedberg (S), una medida de la velocidad de 
sedimentacion de particulas centrifugadas 
en condiciones estándares. 
La longitud de las moléculas de ARNr y la 
cantidad de proteínas en cada subunidad
son diferentes en celulas procariotas y 
eucariotas y, por lo tanto, también lo son los 
tamaños de las subunidades .

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

ESTRUCTURA Y COMPOSICIÓN DE LOS  
RIBOSOMAS 



Comparación de las estructuras de los ribosomas procariotas y eucariotas

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

En procariotas la subunidad menor es la 30S (con una única 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 única molécula de ARNr 18S)
y la mayor es la 60S (con 3 moléculas de ARNr: de 28, 5,8 y 5 S) .   
El ensamblaje de las dos subunidades constituye el ribosoma  funcional 70S en procariotas y 
80S en eucariotas .

RIBOSOMAS PROCARIOTAS Y EUCARIOTAS



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

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. 

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 A y la cadena 
peptidica naciente del ARNt en el sitio P 
(función de la ribozima peptidil transferasa).

CENTROS DE UNIÓN EN EL RIBOSOMA



1-El ARN-m se enlaza a la subunidad menor
del ribosoma por el extremo 5´, de modo 
que el codón de iniciación (AUG) se fija en
una región especial de la subunidad, gracias 
al apareamiento de una secuencia inicial del 
extremo 5´ del ARNm  con una secuencia 
complementaria presente en un ARNr. 

2- Se une el aa-ARNt  iniciador, (que 
transporta el aminoácido metionina en 
eucariotas y formilmetionina en procariotas),
que posee el anticodón complementario del
codón de iniciación. 

3-Se une la subunidad mayor del ribosoma, 
formándose así el “complejo de iniciación“, en 
cuyo centro P está situado el aminoacil-ARNt
iniciador.

Esta fase requiere proteínas denominadas
factores de iniciación y la energía del GTP.

INICIACIÓN DE LA TRADUCCIÓN



La síntesis de la cadena peptídica 
requiere la formación de enlaces 
péptídicos entre los aminoácidos 
sucesivos, catalizada por la ribozima 
peptidil transferasa de la subunidad 
grande del ribosoma.
Los enlaces peptídicos se establecen 
entre el grupo carboxilo del aminoácido 
precedente (que se desprende así 
de su ARNt) y el grupo amino del 
aminoácido recién llegado, quedando 
un ARNt cargado con la cadena en 
crecimiento en el centro A, mientras el 
ARNt descargado sigue en el centro P.

ELONGACIÓN (I)
FORMACIÓN DE ENLACES 

PEPTÍDICOS



Luego, el ribosoma se desplazará sobre el 
ARNm la distancia de un codón, 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

ELONGACIÓN (II)
TRANSLOCACIÓN. 



 Esta fase requiere  factores 
proteicos de prolongación y la 
energía del GTP y se repetirá 
ciclicamente hasta completar
la cadena. En cada ciclo:

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

2- se forma el enlace peptídico 
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 codón hacia el 
extremo 3´ del ARNm
(translocación)  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.   

ELONGACIÓN DE LA CADENA POLIPÉPTIDICA 



La cadena polipeptídica está finalizada y 
unida al último ARN transferente en forma 
de peptidil-ARN-t en el centro P. 

En el centro A libre hay un codón de fin de 
síntesis para el que ningún ARN transferente 
tiene un anticodón complementario. 

Este codón de stop es reconocido por 
factores proteicos de liberación, lo que 
provoca:

- la separación del polipéptido, que se 
libera del último ARN-t,
- la disociación del ribosoma en sus dos 
subunidades y
- la liberación del ARN-m, que será 
degradado.

TERMINACIÓN DE LA TRADUCCIÓN



Animación de la traducción

Animación Síntesis de proteínas (mcgraw-hill)

 A medida que el ribosoma se desplaza a lo largo del ARN-m desde el extremo 5´ al 3´, 
va sintetizando una cadena polipeptídica del extremo amino al carboxilo. 

Animación con formación de enlaces

A continuación tienes varias animaciones del proceso de traducción:

Proceso global

Animación subtitulada Otra animación

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


Animación de polirribosoma

POLIRRIBOSOMAS O POLISOMAS

Un ARN-m puede ser traducido, simultáneamente, por varios ribosomas que constituyen, 
en conjunto, un polirribosoma o polisoma. Cada ribosoma sintetiza una cadena polipeptídica 
y, por tanto, se sintetizarán tantas copias de la cadena peptídica como ribosomas hayan 
traducido al ARN-m.  

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


REGULACIÓN GENÉTICA EN PROCARIOTAS. 
EL OPERÓN LAC

 El mecanismo mas importante de regulacion de 
la expresion genética en procariotas responde al 
modelo de operón, 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 
utilización de la lactosa. Este, el primero descrito, 
se denominó “operón lac“. 

Un operón es una unidad de expresión génica, formada por un grupo de genes estructurales 
y los elementos que controlan su expresión: promotor (para la unión de la ARN-pol) y operador 
(para la unión de una proteína que impide la transcripción). La actividad del operón está 
regulada por uno o mas genes reguladores, cuyos productos proteicos interaccionan con los 
centros de control. 



Inductor
presente Inductor

ausente

CONTROL DE LA TRANSCRIPCIÓN DE LOS GENES DEL OPERÓN LAC

Animación de regulación del operon lacVídeo

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


CONTROL DE LA TRANSCRIPCIÓN 
DE LOS GENES DEL OPERÓN HIS

Los genes estructurales codifican
las enzimas para sintetizar histidina.

El represor es inactivo en ausencia
o disminución de concentración de
histidina (correpresor),  por lo que
no puede unirse al operador para 
bloquear la transcripción. La célula
podrá  así sintetizar histidina.

Si aumenta la concentración de la
histidina, esta se une al represor
cambiándole la conformación y así
se activa, se une al operador e impide
que se transcriban los genes para que
no se sintetice histidina, pues ya está
presente.

Animación de operon represible

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


Gen regulador Promotor   Operador             Genes estructuralesDNA

Centros de control

OPERON

      ARN-m policistrónico

Enzimas funcionalmente
relacionados

Transcripción

Traducción

Transcripción 
y traducción  

Proteína alostérica: 2 centros de unión (al operador
      “Represor“
   

          Activo
(se une al operador y 
bloquea la transcripción)

           Inactivo
(no se une al operador y
permite la transcripción)

           Inactivo
(permite la transcripción 
Al separarse del operador)

Unión del
inductor

Separación
o ausencia 
del inductor

          Activo
(se une al operador y 
bloquea la transcripción

Unión del
correpresor

Separación
o ausencia del 
correpresor

SISTEMA INDUCIBLE
      (operón lac)

SISTEMA REPRESIBLE
          (operón his)

y al inductor o al correpresor)

CONTROL DE LA EXPRESIÓN 
GENÉTICA EN PROCARIOTAS:

EL OPERÓN

En el sistema inducible, las enzimas  
sólo se producen si el sustrato 
(inductor) sobre el que actúan está 
presente como nutriente en el 
medio. 

En el sistema represible, la 
presencia de cierta cantidad de 
una sustancia (correpresor) en la 
célula, reprime o inhibe la síntesis 
de tal sustancia.



CONTROL DE LA EXPRESIÓN GÉNICA EN EUCARIOTAS (I)

En eucariotas, la regulación de la expresión 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 fracción de sus genes estructurales. Los diferentes tipos celulares
tienen estructuras y funciones distintas debido a la presencia de grupos diferentes de proteínas
especializadas, aunque todas poseen el conjunto básico de enzimas para la catálisis de las
rutas metabólicas centrales. Además, durante el desarrollo embrionario de los organismos 
superiores, la síntesis de las distintas clases de proteínas especializadas ha de estar también
exactamente programada con respecto al tiempo y a su secuencia de aparición.  

En diferentes células del organismo,
o en la misma célula en diferentes
circunstancias, se expresan diferentes 
genes. Al igual que las procariotas, las
células eucariotas contienen proteínas
reguladoras de genes que se unen a
secuencias específicas del ADN, para
facilitar o inhibir la transcripción. Los
distintos tipos celulares del organismo
pluricelular contienen, pues, conjuntos
de proteínas reguladoras de genes 
distintos y, debido a ello, cada tipo
celular transcribe grupos de genes
distintos.



CONTROL DE LA EXPRESIÓN GÉNICA EN EUCARIOTAS (II)

      El control de la expresión génica en eucariotas puede realizarse a distintos niveles:.

- Factores de 
  transcripción
- Grado de 
  condensación 
  de la cromatina
- Grado de 
  metilación de
  los genes

-Empalme 
alternativo
de exones

-Mecanismos que 
determinan  la 
supervivencia del 
ARNm en el citosol
o si el ARNm  es o 
no traducido

-Mecanismos que 
determinan la 
activación o 
desactivación de 
una proteína o el 
tiempo de 
supervivencia 
de la misma



CONTROL DE LA EXPRESIÓN GÉNICA EN EUCARIOTAS (III)

En eucariotas, la acción de las hormonas ejerce, también, un control sobre la transcripción

 • Las hormonas esteroideas, por su 
naturaleza lipídica, atraviesan fácilmente 
las membranas de las células diana y se 
unen a  proteínas receptoras. En el núcleo, 
el complejo hormona-receptor se une al 
DNA activando la transcripción de genes
específicos cuyos productos proteicos 
producirán los efectos fisiológicos
hormonales. 

 • 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 plasmáticas, provocando 
la formación de un segundo mensajero, el 
AMPc, que inducirá cambios en la célula 
al activar a una serie de proteínas que, en 
algunos casos, pueden interaccionar con 
el DNA activando la transcripción.Animación

Animación
Otra animación

Animación general

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


Espontáneas

Inducidas por 

-Rotura de cromosomas
-Fallo en los mecanismos de 
      reparación
-Errores en el reparto de los 
      cromosomas durante la 
      división celular
-Cambios químicos en las bases

Agentes 
físicos

-Rayos X
-Rayos UV
-Rayos γ

Agentes
químicos

-Análogos de base
-Naranja de acridina
-Gas mostaza
-Alquitranes del
      tabaco
-Amianto...

MUTACIONES
Cambios  en 
la información

genética

  En células 
  somáticas

   (no heredables)

 En células
germinales 
(heredables)

GÉNICAS CROMOSÓMICAS

Alteración en
la secuencia 

de nucleótidos

Estructurales Numéricas
(genómicas)

LA INFORMACIÓN GENÉTICA CAMBIA

Animación mutaciones

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


MUTACIONES GÉNICAS

    Sustituciones 
Cambio de una base 
por otra

Inserciones  o  Adiciones
Ganancia de uno o mas
nucleótidos

      Deleciones 
Pérdida de uno o mas 
nucleótidos



CLASIFICACIÓN DE MUTACIONES GÉNICAS SEGÚN SU 
CONSECUENCIA EN EL PRODUCTO PROTEICO

Por sustitución

El aminoácido 
no cambia, por la 
degeneración del 
código genético

Cambia un
aminoácido
por otro
equivalente

Cambia un
aminoácido
por otro
distinto

La proteína
se acorta
al cambiar 
un codón de 
un aminoácido 
por un codón 
de stop

Por adición o deleción

La secuencia de 
aminoácidos cambia
a partir del nucleótido
insertado o perdido

Mutación
silenciosa

Mutación 
neutra

Mutación
errónea

Mutación 
sin sentido

Mutación de
pauta de lectura



MUTACIONES GÉNICAS



UNA MUTACIÓN GÉNICA POR SUSTITUCIÓN ES LA CAUSA DE LA ANEMIA FALCIFORME

La mutación provoca el cambio del aminoácido en
posición 6 de la cadena beta de la hemoglobina,
que se traduce en una hemoglobina que forma
polímeros, produciendo glóbulos rojos en forma 
de hoz.

Vídeo

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


MUTACIONES CROMOSÓMICAS

DELECIONES DUPLICACIONES INVERSIONES TRANSLOCACIONES

Paracéntricas:
  no incluyen 

    al centrómero 

   
 No afectan a 
    la forma del 
    cromosoma.

Pericéntricas:
 incluyen al 
centrómero.

Cambia la forma 
del cromosoma.
(detectables al 

microscopio óptico)

Dos cromosomas no homólogos 
intercambian fragmentos

Un fragmento del
cromosoma se

invierte

Un cromosoma 
pierde un segmento

Un cromosoma 
tiene un segmento 

duplicado

Animación

Animación

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


Las características fenotípicas son microcefalia, hipertelorismo, pliegues epicánticos, orejas de 
implantación baja, a veces con apéndices preauriculares y micrognatia. Otros problemas son el 
retraso mental grave y las malformaciones cardíacas

Síndrome del maullido de gato o cri du chat: deleción del brazo corto del cromosoma 5

Vídeo

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


MUTACIONES GENÓMICAS

ANEUPLOIDÍAS
Cromosomas de 
más o de menos
en uno o varios
pares de homólogos

EUPLOIDÍAS
Dotaciones de 
más o de menos

De menos

-Nulisomías
(falta un par)
-Monosomías
(falta uno)

De más

-Trisomías
(tres de un par)
-Tetrasomías
(cuatro de un par)
-etc

  De más

Poliploidías 

Autopoliploidías
Todos los juegos
de cromosomas
proceden de la
misma especie 

Alopoliploidías
Los juegos proceden
de la hibridación de
dos o mas especies

  De menos

Monoploidías 



LA NO DISYUNCIÓN MEIÓTICA PUEDE SER CAUSA DE LAS ANEUPLOIDÍAS

Durante la meiosis, para la formación de gametos, puede haber fallos en la separación de 
los cromosomas homólogos durante la primera división meiótica, o en la separación de las
cromátidas hermanas en la segunda. En cualquiera de estos casos los gametos no reciben
el mismo número de cromosomas, es decir, se formarán gametos con cromosomas de mas
o de menos  y, si esos gametos intervienen en la fecundación, originarán zigotos con un
número anormal de cromosomas, dando lugar a individuos monosómicos o  trisómicos.
La no disyunción o no separación de cromosomas puede afectar a cualquier cromosoma, 
autosómico o sexual. No es un fenómeno 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 número anormal de cromosomas, y pueden presentar algunos o muchos caracteres
de un determinado síndrome.   



Síndrome de Down: trisomía 21

En el 95% de las personas con este síndrome, 
el cromosoma extra aparece debido a la no 
disyunción durante la primera división meiótica, 
llamándose a esta variante, “trisomía libre”.

En un 3% de los casos, este síndrome se 
debe a una translocación. El cromosoma 
21 extra o un fragmento del mismo se 
encuentra pegado a otro cromosoma, que 
suele ser el 14. A efectos de información 
genética sigue tratándose de una trisomía 
21 ya que este cromosoma se encuentra a 
mayores en la dotación genética.



El término mosaicismo se utiliza para describir la presencia de más de un tipo de célula en 
un individuo.
En un 2% de los casos la  trisomía 21 se produce tras la fecundación, debido a un error 
en la mitosis de una célula embrionaria, por lo que  no aparece en todas las células del 
individuo sino sólo en las que proceden de la primera célula mutada. 
El porcentaje de células afectadas puede abarcar desde unas pocas a casi todas, según 
el momento en que se haya producido la segregación anómala de los cromosomas 
homólogos. Estos individuos se denominan “mosaicos”.

MOSAICISMO EN EL SÍNDROME DE DOWN



ORIGEN DE UNA 

TRISOMÍA 21 POR

NO DISYUNCIÓN

EN LA PRIMERA 

DIVISIÓN MEIÓTICA

Animación no disyunción en meiosis I

Animac. no disyunción meiosis II

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


ANEUPLOIDÍAS EN LOS CROMOSOMAS SEXUALES

S. de Turner S. duplo Y

S. triple X S. Klinefelter



Síndrome de Klinefelter

Sindrome de Turner



  
La poliploidía es muy común 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, plátano, patata, algodón, caña de azúcar, etc son 
poliploides. La poliploidía puede producirse espontáneamente, como consecuencia de 
fallos en la división 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.

EUPLOIDÍAS









EVOLUCIÓN DEL TRIGO:
El genoma del trigo está formado por varios genomas diferentes

Infórmate

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