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N ESTADISTICA DEL CROMOSOMA *
C., Qu e eS u n g en ? GENOMA Longitud (pb) 3.554.996.7261_'

Genes codificadores 20.338
Genes no codificadores 2.521
Productos transcritos 200.310
Pseudogenes 14.638
Variantes cortas 329.179.721

En 1909 Wilhelm Johannsen acund el termino gen para denominar la entidad
fisica de la herencia responsable del fenotipo observado. La palabra gen
deriva etimologicamente del griego "genos" (origen, nacimiento).

/" 1900-1910. El gen se define como 1950-1960. El gen como regiéon del ADN 2000-act. El gen como secuencia N
unidad discreta de la herencia, definida por mutaciones que no pueden anotada, marcada como gen en un
situada en un locus (lugar) concreto  complementar genéticamente con otras. archivo de texto, el cual contiene una
de un cromosoma, con capacidad Gen como portador de un menaje secuencia mas larga, almacenada en
para determinar una caracteristica codificado que da lugar a un producto una base de datos, correspondiente a
\_ fenotipica concreta de un organismo funcional, sea proteina o ARN un genomao a un cromosoma /

Definicion de la Human
Genome Nomenclature
Organization (HUGO). Genoma
Segmento de ADN que
contribuye al fenotipo/funcion.

Definicion del Sequence
Ontology Consortium.
Region localizable de la

secuencia genomica,
correspondiente a una unidad

En ausencia de una funcion Cromosoma < s de herencia, asociada con
demostrada, el gen puede ser A regiones reguladoras, regiones
caracterizado per su secuencia, |— — —— | transcritas y/u otras regiones
transcripcion u homologia. oen Regidén intergénica &N con secuencias funcionales.
¢,Qué es un cromosoma? cromosoma
" nucleo 2 A telémero

La doble hélice de ADN, para su proteccion y empaquetamiento TIRY
dentro del nucleo celular, se asocia con proteinas llamadas : Nf”
histonas dando lugar a estructuras basicas conocidas como :
nucleosomas que, a su vez, se enrollan sobre si mismas i Ccélula
formando una espiral de 30 nandmetros de diametro que :
constituye la fibra de cromatina, el nivel estructural basico de la : nucleosomas< ¢,

cromatina en interfase. : pares de
AR, 2 : bases

+ centromero

Cuando la célula va a entrar en mitosis,
estas fibras de cromatina se asocian a un
esqueleto proteico lo que posibilita una
compactacion mucho mayor y la aparicion 5 \ ]

de los cromosomas metafdsiCoS. Esquema de nucleosoma (arriba) y nivele: ™

de compactacion de la cromatina (dereche,,

¢.,Qué es el genoma? 8
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ADN nuclear
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Secuencias génicas
¢* Genes codificantes de proteinas
¢* Genes codificantes de RNAs funcionales

El genoma es el conjunto de Informacion heredltarla"

codificada en el ADN de un organismo. Incluye tanto las - : 8
: , . . , ADN no funcional
secuencias genicas -aquellas que codifican para proteinas o /| il
gue especifican ARNs funcionales no codificantes- como el & © (* DNAintergénico
ADN no funcional -ADN repetitivo e intergénico- y, en/ '\
eucariotas, el ADN presente en organulos como mitocondrias L
cloroplastos. . T -
y P Cariotipo u 28 g : ldiograma
Imagen del conjunto de S o S S Representacion de los cromosomas por
cromosomas de una | b parejas de homologos ordenados
célula u organismo. AN 8 ¥ SRR decrecientemente en funcion del tamano

T TR T [ y con el brazo corto en la parte superior.
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@@@ Cariotipo humano Idiograma CO_"'GSPONdieme
a una mujer (46,XX)
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