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Conceptos basicos de genética y epigenética

CRISTIAN CARVAJAL, ALEJANDRA TAPIA Y CARLOS FARDELLA

El desarrollo del ser humano depende de factores

geneticos y ambientales que regulan el metabo-
lismo y la fisiologia. La composicién genética
de una persona (genoma) se establece desde la
concepcion. Cada organismo posee un genoma
que contiene la informacion bioldgica necesaria
para construir y mantener un ejemplar vivo de ese
organismo. La mayoria de los genomas, incluido el
genoma humano y los de todas las demas formas
de vida celular, estin compuestos de ADN (acido
desoxirribonucleico); sin embargo, algunos virus
tienen genomas de ARN (dcido ribonucleico).
Tanto el ADN como el ARN son moléculas po-
liméricas formadas por cadenas de subunidades
monomeéricas llamadas nucleotidos.

El fenotipo de un individuo esta determinado
por su genotipo y su interaccidn con factores
ambientales, los cuales pueden modificar la infor-
macion genética a través de variantes geneticas,
polimorfismos o modificaciones epigenéticas.

1. EL GENOMA HUMANO

El genoma nuclear humano se encuentra en el
ntcleo de cada célula y est dividido en 23 pares de
cromosomas. De los 23 pares, 22 son cromosomas
autosémicos y un par determinante del sexo (XX
€n mujeres, y XY en varones). Cada cromosoma
contiene cientos de miles de genes, los cuales
tienen las instrucciones para sintetizar proteinas.

El genoma nuclear contiene 3200 Mb, 2950
Mb corresponden a eucromatina (90 %) y unas
250 Mb a heterocromatina (10 %), la primera
reconocida como una estructura de ADN activo,
concentrando el 1-1,5 % genes codificadores de
proteinas encontrado en el genoma humano, que

representan cerca de 21.000 genes codificantes
(Figura 3.1).

Un gen es la unidad humana bdsica de la he-
rencia, y porta la informacidn genética necesaria
para la sintesis de una proteina mediado por
ARN codificante. Un gen esta formado por una
secuencia promotora, que regula su expresion, y
una secuencia codificante que se transcribe, y que
a su vez estd compuesta por: exones (secuencias
codificantes) e intrones (secuencias de ADN no
traducidas situadas entre dos exones), secuencias
UTR (del inglés untranslated region o regiones
flanqueantes 5 y 3" no traducidas).

La secuencia del material genético se compone
de cuatro bases nitrogenadas distintas, que son:
adenina (A), guanina (G), timina (T), y citosina
(C) en el ADN vy, timina cambia por uracilo en
el ARN. Debido a esto, el nimero de codones o
tripletes posibles son 64, de los cuales 61 codifican
aminoacidos (conteniendo el coddn de inicio,
AUG) v los tres restantes son sitios de término
(UAA, UAG y UGA). La secuencia de codones
determina la secuencia de aminodacidos en una
proteina en concreto, que tendra una estructura
y una funcion especifica.

La formacién de una proteina comienza con la
transcripcion de un gen a un transcrito primario,
ARN monohebra, que es procesado mediante
splicing o empalme (extraccion de los intrones
o de secuencias no codificantes), generando
un ARN mensajero (ARNm), el cual es trans-
portado al citosol, previa adici(’)n,de elementos
protectores en los extremos 5"y 3, una capucha
G-Cap y una cola poli-A, respectivamente. 1.31
ARNm, que ahora posee estructura secundaria
(plegamiento particular de la molécula de RNA),




