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La diversidad y la constancia de las especies
se deben a la existencia y la actividad de los genes

= Nociones tan viejas como la propia humanidad:
= Existen distintas especies de animales y plantas

= Los hijos pertenecen a la
misma especie que sus padres

= Los hijos suelen parecerse
a sus padres

= Ejemplos reales
" Fernando VIl y Felipe Juan
Froilan
= Carlos IV y Juan Carlos |

https://cadenaser.com/ser/2019/06/23/sociedad/1561290635 020821.html



Somos billonarios en células

" El cuerpo de una mujer adulta de 60 kg contiene 28 billones de células

= El de un hombre adulto de 70 kg contiene 36 billones
" El 84% de nuestras células son eritrocitos
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El cigoto que una vez fuimos

= Todas las células del cuerpo humano proceden del cigoto formado tras la
fecundacion de un 6vulo materno por un espermatozoide paterno

= Sucesivas divisiones celulares convierten al cigoto en un embridn

= El programa de la construccion del neonato estaba escrito en los genes del
cigoto

embryonic time

— — e . e e 0 & *‘
EOQS E15 E25 E3.0 E3.25 E35 E4.5
2-cell 4-cell 8-cell 8-cell 16-32 cell 32-64 cell >100 cell

compacted
morula



El alfabeto de cuatro letras del acido desoxirribonucleico

= Todas nuestras células tienen, o han tenido, un nucleo con 46 cromosomas

= Cada cromosoma contiene una molécula de ADN

= El ADN es un polimero lineal de nucleétidos ..
de cuatro tipos (A, C, Gy T), £ ‘g”n l/il
dispuestos como las cuentas de ¢ m@/ﬁ
un collar en cada una de sus dos

cadenas, que se entrelazan
<1ﬁw

formando una doble hélice £ E“u
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Un simil util: un genoma es como un libro (un manual)

= Cada cromosoma es
como un capitulo
de un libro

= Cada gen es como
un parrafo de
un capitulo

= El genoma humano

= tiene 3.300.000.000
de letras;

= |la Biblia, 3.500.000;
= El Quijote, 2.000.000




Transcripcion y traduccion

" La informacion que contiene el ADN es copiada a un soporte transitorio: el
ARN (transcripcion)

" La informacion contenida en el ARN es usada para la construccion de una
herramienta: una proteina (traduccion)

ADN WP GEK

§ Transcripcion

ARN T ANWNS NN

Traduccion

Proteina



Estamos llenos de genes

= Con funcidn
= Unos 20.000 que codifican proteinas (ADN =ARN = Proteina)
= Unos 23.000 que no codifican proteinas (ADN = ARN)

= Sin funcion: unos 15.000 pseudogenes

= Una mujer adulta media es portadora de 28:10%? x 101 x 2:10% x 2 =
112-101>=112.000.000.000.000.000 genes que codifican proteinas



Las ciudades nacieron a la vez que
la manipulacion genética de las plantas

= Una de cada ocho personas sufre sobrepeso u obesidad
= Una de cada diez pasa hambre

= Casi toda nuestra dieta deriva de las plantas y los animales que hemos
manipulado genéticamente a lo largo de los ultimos 15.000 anos



Hemos obtenido mas de mil razas de ganado vacuno,
358 razas de perros, mas de 10.000 variedades de tomate...

para Animales Muy
Vivos 5 Productivos...
WA PISA QrOPECUANE Com, T

Can. L



Las ciudades nacieron a la vez que
la manipulacion genética de las plantas

= Seis de cada diez personas viven en ciudades

= Nuestra civilizacion nacié durante la revolucion neolitica, en la que las
primeras comunidades agrarias y sedentarias fundaron las primeras ciudades



Las virtudes recompensadas de algunos cientificos

= 1962: James Watson y Francis Crick, Nobel de Fisiologia o Medicina por la
estructura tridimensional del ADN

= 1980: Frederick Sanger, Nobel de Quimica por la secuenciacion del ADN




Secuenciacion de ADN de la generacion siguiente

= En 2007 se secuencio el genoma de James Watson por 1.000.000 S
= Capitalizacién bursatil de Illumina: 22.000.000.000 S ’

ABI 3730xl, un secuenciador Roche 454, un secuenciador lllumina Novaseq X, un
basado en el método de la generacion secuenciador de la
de Sanger (2003) siguiente (2007) generacion siguiente

(2023) 13



Las virtudes recompensadas de algunos cientificos

= 2022: Shankar Balasubramanian, David Klenerman y Pascal Mayer, Life
Sciences Breakthrough por la secuenciacion de |la generacion siguiente




El volumen del mercado de la secuenciacion de ADN
superara los 50.000.000.000 S en 2034

?E cedence DNA Sequencing Market Size 2023 to 2034 (USD Billion)

$ 51.31

$44.65

$38.86
$33.82
$29.44
$ 25.62
$2230
$19.41
16.89
$12.79 $14.70 :

2023 2024 2025 2026 2027 2028 2029 2030 2031 2032 2033 2034

Source: https://www.precedenceresearch.com/dna-sequencing-market




Publicacion de la secuencia de los genomas humano,
del arroz, el pez globo y el mosquito anofeles

----------
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Una iniciativa de secuenciacion de genomas a gran escala

WHO WE ARE v GENOMES v DISCOVER v GET INVOLVED ~
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It is a collaboration between biodiversity, genomics and analy5|s partners that is transforming the way we do biology,
conservation and biotechnology. Y




La historia de la vida en el planeta Tierra, en un minuto
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“Cosmos: una voz en la fuga césmica”. Carl Sagan (1980)




La fascinacion por los animales extintos: Parque jurasico
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III

“La extincion es un problema colosal” (George Church)

COI_OSS@ Laboratories pace: HOME PAGE SECTION: INTRO
& Biosciences

AND COLOSSAL IS THE COMPANY THAT'S GOING TO FIX IT.

ANL/“T"T RN IL~AAT"T /7NN I

TN n
|: x I J‘ I\I LJ I lUI lb /_\ Combining the science of genetics with the business of discovery, we endeavor to
CO LOS SAL jumpstart nature’s ancestral heartbeat. To see the Woolly Mammoth thunder upon

tundra once again. To advance the economies of biology and healing through

P RO B LE M FACI N G genetics. To make humanity more hum_an. And to reawaken the lost wilds of Earth.
TH E WO R LD_ So we, and our plaﬁnet, can breathe eaSIef.



Cronica de una resurreccion anunciada
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Woolly b3
mammoth S8

The return of the thylacine?
Why species de-extinction should
be thought of as reintroduction
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Las virtudes recompensadas de algunos cientificos

= 2016 y 2022: Svante Paabo, Life Sciences Breakthrough y Nobel de Fisiologia
o Medicina por sus estudios del ADN antiguo




Fumar es un placer neandertal

= El 20% del genoma neandertalense
esta entre (en) nosotros

= Casi el 3% de los genes de cada
europeo son neandertales:

= destacan los genes responsables
de la piel blanca y de |la propension
a algunas enfermedades como
la diabetes de tipo 2
y el tabaquismo
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Una mutacion es una errata en el texto de un gen

= Muchas mutaciones no son perjudiciales: no impiden que el gen afectado
funcione

= Una mutacion puede hacer que la actividad del gen danado sea ninguna,
poca, demasiada, nueva o antagonica de la normal (alelos nulos, hipomorfos,
hipermorfos, neomorfos o antimorfos)

= Tenemos dos copias de cada gen, como consecuencia, muchas mutaciones
perjudiciales pueden carecer de efecto (recesivas)
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Todos somos mutantes

= La mayoria de nuestras mutaciones ocurrieron en alguno de nuestros
antepasados

= Solo unas 60 de las mutaciones con las que nacemos son nuevas
= gparecieron durante la gametogénesis en nuestros padres
" unas 6 de ellas son deletéreas (perjudiciales)

= Las tres cuartas partes de estas mutaciones nuevas suceden en la
espermatogénesis de nuestro padre
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Mutante ma non troppo

= El efecto perceptible mas habitual de las mutaciones que heredamos es que
nos hacen distintos

= Algunas mutaciones
causan enfermedades
genéticas (hereditarias
0 no, como el cancer)
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Mutante ma non troppo

= Nada mas lejos de la realidad que los superpoderes de los superhéroes
y supervillanos mutantes de la cinematografia de Marvel
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Mutante ma non troppo

= Ejemplos de excepciones:
" La actriz Liz Taylor

= Ozzy Osbourne,
cantante del grupo
Black Sabbath

La mirada violeta de Liz Taylor (distiquiasis)
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El cancer es una enfermedad genética

= E| ADN esta sufriendo dafios y siendo reparado continuamente: decenas de
miles de veces diarias en cada célula somatica

= El cancer es una enfermedad asociada a mutaciones en genes implicados en
" |a reparacion del ADN
= el control del ciclo celular
= Protooncogenes
= Supresores de tumores
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El cancer es una enfermedad genética

The International Cancer
Genome Consortium
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La genodmica del cancer contribuye a la medicina de precision

= P53 (“el guardian del genoma”) es un gen supresor de tumores que esta
mutado en las células de muchos tumores malignos

= El cancer es muy poco frecuente en el elefante africano; en su genoma hay
20 genes P53

31



Genética cotidiana

José Luis Micol Molina
Catedratico de Genética
Departamento de Biologia Aplicada
Universidad Miguel Hernandez de Elche

Leccidn inaugural del curso 2024-2025
Elche

32



