EL GENOMA
HUMANO



INDICE

éQué es el Genoma Humano?
3
El Proyecto Genoma Humano
5
¢Qué se puede hacer con el MAPA INTERNO
del ser humano?
7
¢Qué conforma el Genoma Humano?
8
Las mutaciones
10
Enfermedades congénitas
12
Glosario
15



¢Qué es el genoma humano?

La palabra genoma estd formada por dos voces de
origen griego: geno (generar, que genera) y ma (accién).
Literalmente podria leerse como: generador de accion
humana, y eso es: el que genera la accién del ser humano.

El genoma humano es la secuencia de ADN contenida
en 23 pares de cromosomas. Contiene la informacién
genética basica necesaria para el desarrollo fisico de un
ser humano completo. El padre y la madre son los que
dan como herencia toda la carga genética necesaria para
la nueva vida. Las caracteristicas fisicas y psicoldgicas,
la conformacién de drganos y sistemas de cada ser son
determinadas por los genes.

Los genes, que son la unidad badsica de la herencia, se
encuentran en el Acido Desoxirribo Nucléico (ADN) en
los cromosomas. Cada gen tiene una localizacién o una
posicion especifica (locus) en los cromosomas. Los
cromosomas son largas secuencia de ADN.







El Proyecto Genoma Humano

A principios del este nuevo siglo se logré identificar la
secuencia completa del genoma humano. Descubrir
el mapa interno y mas intimo del ser humano fue el
resultado del Proyecto Genoma Humano. Fue un esfuerzo
cientifico mundial que cont6 con millones de ddlares para
su desarrollo y cientos de hombres y mujeres de ciencias
dedicados a completar el mapa interno del ser humano.
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‘ El Proyecto Genoma Humano se inicié en 1990 en los

I Estados Unidos. Se le dio un presupuesto de mas de EUAS
22,200 millonesy fue programado para un plazo de 15 afios
qgue se cumplirian en el 2005. EL propdsito de realizar una
descripcién lo mas completa posible, de cada uno de los
cromosomas humanos.

El Proyecto se extendid bajo la sigla HUGO (Humane
Genome Organization) vy participaron laboratorios
moleculares de todo el mundo, publicos y privados. Este
es uno de los proyectos mas ambiciosos en el campo de



la biologia y de la informatica (por el almacenamiento y
procesamiento de miles de millones de datos).

Unodelospropdsitos principalesdel proyecto fue descubrir
el origen de algunas enfermedades y los respectivos
medicamentos para curarlas. Otro de los propdsitos fue
establecerunmapabasicodelgenomahumano.ElIProyecto
Genoma Humano (ahora HUGO) busca la realizacién de
mapas cromosémicos lo mas exactos posibles, sefialando
la localizacion de los genes y su funcion.
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¢Qué se puede hacer con el MAPA

INTERNO del ser humano?

Conocer el genoma humano es tener informacion de como
se reproducen y heredan muchos elementos y detalles que
conforman al ser humano. Gracias a este adelanto cientifico
la ciencia puede adentrarse en los campos de: la clonacion
genética, la secuenciacién de ADN, la manipulacion
genética, la deteccion de enfermedades genéticas.

Ademas se podrd vencer a muchas enfermedades que nos
preocupan, como el cancer o la enfermedad de Alzheimer,
guesonhereditarias. Tambiénse podranproducir alimentos
para la humanidad con mejores plantas, obtener farmacos
y sustancias quimicas para mejorar las condiciones de vida.

En poco tiempo los cientificos habran construido mapas
completos de nuestros cromosomas, habran hecho
bacterias para que fabriguen medicinas para nosotros,
animales y plantas para alimentar al mundo y habremos
ensefado a nuestro cuerpo a luchar contra muchas
enfermedades que hoy nos vencen.




¢Qué conforma el

Genoma Humano?

Se dice que el genoma es todo el ADN de un organismo.
Al decir “todo el ADN" de un organismo se piensa en el
ADN de todas las células sumadas del organismo, lo que
es cierto, pero con una salvedad: el ADN de todas ellas es
el mismo, por lo tanto, en cada célula esta contenido el
genoma.

Con excepcién de los glébulos rojos, que no tienen nucleo,
el genoma humano estd localizado en el nucleo de cada
célula del cuerpo. Los humanos poseemos diez billones de
células. Cada célula tiene un nucleo en el que se almacena
la informacién genética en 46 cromosomas organizados
en 23 pares y que constituyen lo que se conoce como el
genoma humano.

Se calcula que sdlo el tres por ciento del ADN celular
tiene informacidn para fabricar proteinas; el 97 por ciento
restante es una incégnita.




Existen mapas genéticos de en los que se localizan
genes alterados, que son responsables de enfermedades
hereditarias. Estos se Ilegan a conocer por comparacion
entre individuos sanos e individuos que tienen una
determinada alteracion.

La doble hélice del
ADN

El ADN tiene una estructura en doble
hélice y fue descubierta por James D.
Watson y Francis Crick en 1953, basados
en el trabajo de Rosalind Franklin.

El ADN toma esta forma de manera natu-

ral por dos razones: puede ser doble para
asi poder reproducirse por si misma, y

la hélice es mas fuerte que dos cadenas
paralelas, ya que al empujarse en cual-
quier direccién no se desquebrajen. Por
ser dobles son muy resistentes.




Las mutaciones

Cuando hay problemas en el genoma se pueden dar
mutaciones o sindromes de enfermedades que han sido
heredadas. Pero veamos qué son las mutaciones:

Las mutaciones son alteraciones enlainformacién genética
que pueden originarse por multiples razones (agentes
mutagénicos), como radiaciones, sustancias quimicas, etc.

Las alteraciones pueden ser muy puntuales y no producir
efectos, o afectar agran cantidad de informaciény producir
grandes modificaciones en los caracteres, llegando incluso
a producir la muerte.

Existen tres tipos de mutaciones: génicas, cromosémicas y
gendmicas.

Génicas: afectan sélo a un gen, son cambios en bases
nitrogenadas sueltas que se sustituyen unas por otras.




Cromosomicas: afectan a fragmentos de cromosomas
gue llevan varios genes, ya sea porque se pierde parte
de un cromosoma, porque se da la vuelta o porgue se
intercambian fragmentos con otros cromosomas.

Genomicas: afectan a cromosomas enteros, alterando
el nidmero de cromosomas (= genoma) del individuo,
normalmente porque se pierde o se gana algun cromosoma
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Pares de los Cromosomas 18, 19, 20 y 21
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Célula de un Mifio con Sindrome de Down
con tres copias del cromosoma 21
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Enfermedades congénitas

Se identifican como enfermedades congénitas a las
alteraciones del organismo y de la salud qgue se deben al
mal funcionamiento de un gen. Lo que significa gue ese
gen produce una proteina defectuosa o no la produce.

Se calcula que el 10 por ciento de bebés padecen o
padecerdn en sus vidas de alguna enfermedad genética.
Si el genoma humano contiene un promedio de 70,000
genes diferentes significa que pueden existir igual nimero
de enfermedades de este tipo.

Las principales razones por las que puede aparecer una
enfermedad genética son: genes trasmitidos de padres
a hijos. Anomalias en el nimero o en la estructura de
los cromosomas. Trastornos debidos a la combinacion
de factores genéticos y ambientales. Exposicién a
medicamentos toxicos, radiaciones, virus o bacterias
durante el embarazo.




Las personas que estan en riesgo de tener hijos con
enfermedades genéticas:

Las parejas que han tenido un hijo con alguna
enfermedad hereditaria.

Las personas que padecen una enfermedad genéticay
guieren tener hijos.

Las mujeres que presentan dificultades repetidas para
culminar sus embarazos.

Las mujeres mayores de 35 anos y los hombres
mayores de 50 afnos.

Las personas que tienen antecedentes familiares de
enfermedades hereditarias.

Las parejas consanguineas.

Las personas que han estado en contacto con
agentes capaces de producir mutaciones (radiaciones,
sustancias quimicas, etc.).

Para saber si el nuevo ser tiene alguna enfermedad
congénita se puede hacer un diagnéstico prenatal. Se hace
un examen de linfocitos sanguineos, estudio (toma de una




muestra) de las vellosidades coridnicas, que son las que
recubren el Utero (entre la 11 y 12 semana de gestacion)
y Amniocentesis, puncion para tomar muestra del liquido
amniotico que debe ser analizado.

¥ Liquido amnidtico

Placenta

Feto

Utero




Alzheimer: enfermedad de
origen congénito que deteriora
l[as funciones cerebrales.

Agentes mutagénicos: agentes
causantes de mutaciones.
Vellosidades coridnicas: tejido
que protege el utero.

Amniocentesis: examen del
liguido amnidtico que se realiza
por medio de una puncién para
tomar muestra.

Liguido amniético: liquido en el
gue flota el feto y esta contenido
por el Utero.







