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/7=  ESTADISTICA DEL CROMOSOMA
Qu e és un gen? GENOMA ' ongitud (pb) 3.554.996.726

Gens codificadors 20.338-
Gens no codificadors 22.521
Productes transcrits 200.310
Pseudogens 14.638
Variants curtes 329.179.721

El 1909 Wilhelm Johannsen va encunyar el terme gen per nomenar |'entitat
fisica de I'nerencia responsable del fenotip observat. La paraula gen deriva
etimologicament del grec "genos" (origen, naixement).

/" 1900-1910. El gen ve definit com a 1950-1960. El gen com a regié d’ADN 2000-act. El gen com sequiéncia N
unitat discreta de I’herencia, situada definida per mutacions que no poden anotada, marcada com a gen en un
en un locus (lloc) concret d'un complementar genéticament amb altres. arxiu de text, el qual conté una
cromosoma, amb capacitat per a Gen com a portador d’'un missatge codificat seqguencia més llarga, emmagatzemada
determinar una caracteristica que donalloc aun producte funcional, en una base de dades, corresponent a
\__ fenotipica concreta d’un organisme ja siga una proteina o un ARN un genomao aun cromosoma

Definicio de la Human
Genome Nomenclature
Organization (HUGO). Genoma
Segment d’ADN que contribueix
al fenotip/funcio. En absencia

Definicio del Sequence
Ontology Consortium.
Reqio localitzable de la
segliencia genomica,
corresponent a una unitat

d’una funcié demostrada un Cromosoma ——— ' d’heréncia, associada amb
gen pot ser caracteritzat per la /\ regions reguladores, regions
seva seguencia, transcripcio o transcrites i1/o altres regions
homologia. Gen Regi6 intergénica  ©€N amb sequencies funcionals.
Que es un cromosoma®? cromosoma
. . . : nUCIi a AT telomer
La doble helix d’ADN, per a la seva proteccio I empaquetament TR
J&. T centromer

dins del nucli cel-lular, s’associa amb proteines anomenades : A7
histones donant lloc a unes estructures basiques conegudes com :
nucleosomes que, al seu torn, s’enrotllen sobre si mateixes
formant una espiral de 30 nanometres de diametre que constitueix
la fibra de cromatina, el nivell estructural basic de la cromatina
en interfase.

Quan la cel-lula va a entrar en mitosi,
aguestes fibres de cromatina s’associen a
un esquelet proteic que possibilita una
compactacio molt mes gran i I'aparicio 5 2

dels cromosomes metafasics. Esquema de nucleosoma (dalt) i nivells

de compactacio de la cromatina (dreta)

ADN nuclear

Que és el genoma? &
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El genoma és el conjunt d’informacio hereditaria codificada
en I'ADN d'un organisme. Inclou tant les seqguencies
geniques -adquelles que codifiguen per a proteines o gque
especifiquen ARNs funcionals no codificants- com 'ADN no & & &

funcional -ADN repetitiu | intergenic- i, en eucariotes, 'ADN" .(Kﬂ \
present en organuls com mitocondris i cloroplasts. . V -
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Sequiencies geniques

¢ Gens codificants de proteines
\* Gens codificants d’ARNs funcionals

/ADN no funcional b

¢ ADN repetitiu
(_* ADN intergenic

Cariotip .
Imatge del conjunt de SaPEerge
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ldiograma
Representacio dels cromosomes per parelles
IR 0'homolegs ordenats decreixentment en funcioé
0 30 de la grandaria | amb el brac¢ curt a la part
- LR superior.
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cromosomes d’'una
cel-lula u organisme.

Cariotip huma Idiograma corresponent a
una dona (46,XX)
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