
  

Organització dels genomes



  

GEN

Un gen és un segment de DNA que a l'expresar-se dona 
lloc a un producte funcional que pot ser una proteïna o 
un RNA.

(amb aquesta definició de gen s'engloben tan els gens que informen sobre 
proteïnes estructurals i enzims com els gens que informen sobre proteïnes 
reguladores, com els que contenen informació pels RNA diferents dels mRNA)



  

GENOMA

El genoma és tota la informació genètica d'un 
organisme. Inclou no sols els gens, sinó també els 
segments no gènics del DNA.

● El genoma conté la informació necessària per a que 
una cèl·lula pugui existir i reproduir-se.

● La grandària del genoma generalment és més petita 
en procariotes que en eucariotes tant en nombre de 
parells de bases com en nombre de gens.



  

(milions de parells de bases per genoma haploide)

La quantitat total de DNA per genoma haploide és característica 
de cada espècie. Tal com s’aprecia a la figura, existeix una gran 
variació dintre del mateix grup taxonòmic (grups d’organismes 
classificats junts) i entre els diferents grups. El contingut en DNA 
s’incrementa amb la complexitat morfològica en els eucariotes 
inferiors, però varia considerablement dintre d’alguns grups 
d’eucariotes superiors.



  

Procariotes:

● El DNA conté una còpia de cada 
gen.

● Els gens no contenen introns.

● Gairebé no hi ha DNA que no es 
transcriu.

● Els gens es disposen un a 
continuació dels altres (existeix poc 
DNA espaiador).

● Més del 90% del genoma dels 
bacteris són gens.

Eucariotes:

● Tot i que tenen molt més DNA que 
els procariotes, només una petita 
part són gens que codifiquen per a 
proteïnes (gens codificants).

● Els gens contenen introns la qual 
cosa fa augmentar molt la 
seqüència codificant.

● Els gens estan separats entre si per 
DNA espaiador.

● Molts DNA eucariotes estan 
dominats per seqüències de DNA  
repetides.

DNA organismes 
procariotes vs eucariotes



  

El DNA eucariota està format per tres tipus de seqüències:

– Seqüències de DNA altament repetitives.
– Seqüències de DNA moderadament repetitives.
– Seqüències de DNA de còpia única.

Tipus de seqüències de nucleòtids

GENOMA EUCARIOTA



  

DNA altament repetitiu o DNA satèl·lit

Format per seqüències molt curtes (de 5 a 10pb), repetides des de centenars de 
milers a milions de vegades, disposades en tàndem (unes darrera de les altres) i 
agrupades en regions específiques dels cromosomes, sobre tot en els 
centròmers i en els telòmers.

● Es tracta de regions que no es transcriuen mai. 

● Algunes de les funcions en que es relacionen són:

– mantenir la integritat dels cromosomes (telòmers)

– Permetre la unió de les cromàtides entre si i amb el microtúbuls del 
fus acromàtic durant la divisió cel·lular (centròmers). Per tant tenen un 
paper clau en l'aparellament i la segregació dels cromosomes durant la 
mitosi la meiosi.



  

DNA moderadament repetitiu

Format per seqüències llargues, entre 300 i 6000 pb, repetides entre 10 i més de 
1000 vegades. No ocupen uns punts concrets en els cromosomes.

● La major part són seqüències que no es transcriuen, que es troben disperses 
pel genoma i de les que se'n desconeix la funció.

● Una part són seqüències que sí que es transcriuen i corresponen als gens 
que codifiquen per a les histones i als gens que porten la informació per als 
diferents RNA (excepte els mRNA) com per exemple els RNA ribosòmics i 
els RNA de transferència.

Ribosome

tRNA



  

DNA de còpia única, simple o no repetitiu

Format per seqüències de nucleòtids que no es repeteixen (o ho fan molt poc).

● Inclou:

– Seqüències de DNA codificants:
● Gens que codifiquen per a proteïnes estructurals i enzims, anomenats 

gens estructurals. 
● Gens que codifiquen per a proteïnes que controlen l'expressió dels 

gens estructurals, anomenats gens reguladors.  

– Seqüències de DNA no codificants:
● Seqüències intercalades dins dels gens, anomenades introns.
● Seqüències que separen els gens, anomenades DNA espaiador.



  

Representació del gen que codifica per a la Interleucina 2 humana. Inclou la caixa TATA, el lloc d’inici de la 
transcripció, els codons d’inici i d’aturada, introns, exons, seqüències poliA...



  

Projecte
GENOMA HUMÀ

● Objectiu: seqüenciar el genoma humà.

● Organitzat i dut a terme per un grup internacional d'investigadors de 
diferents universitats i instituts d'investigació.

● Comença: any 1990

● L’any 2003 ja es tenia la seqüència nucleotídica de la major part  (92%) 
del DNA de cada cromosoma humà (dels 22 autosomes i de la parella 
de cromosomes sexuals). Faltava seqüenciar especialment certes 
regions altament repetitives.

● La millora de les tècniques de seqüenciació han permés actualment 
(2022) disposar de la seqüència completa de tot el genoma humà.

Imatge. Blog genotipia

https://genotipia.com/pgh


  

De què pot servir conèixer el genoma humà?

● El coneixement de la seqüència de nucleòtids de cada gen i de la 
seva forma d'expressar-se permet tenir una referència fonamental 
per a la teràpia gènica.

● Es podrà conèixer si s'és portador d'una malaltia genètica que no 
es manifesta en els primers anys de vida, i la possibilitat de que 
arribi a manifestar-se, i d'aquesta manera es podran prendre les 
precaucions necessàries.

● Les malalties que primer es poden beneficiar d'aquests 
coneixements són el càncer, la malaltia de l'Alzheimer, determinats 
tipus d'asmes i algunes malalties neuronals, com  ara 
l'esquizofrènia.



  

GENOMA HUMÀ: algunes dades

● Grandària aproximada: 3.200 milions de parells de bases 
(3,2x109pb) per genoma haploide.

● Nombre de gens: aproximadament 20.500

● Longitud mitjana d'un gen: 27.000 pb

● Nombre mitjà d'exons per gen: 9

● Longitud mitjana d'un intró: 3.365 pb

● La densitat gènica varia entre els cromosomes: els cromosomes 
17, 19 i 22 tenen les densitats més elevades, mentre que els X, Y, 
4, 13 i 18 les més baixes.



  

Nombre de gens (codifiquen per a proteïnes), gens no codificants (gens amb informació per als RNA sense comptar el 
mRNA) i pseudogens (gens que han quedat inactius al llarg de l’evolució per acumulació de nombroses mutacions) existents 
en casdascun dels cromosomes humans. La densitat fa referència al nombre de gens que te cada cromosoma per cada 
1.000.000 de parells de bases.

Font. Cuántos genes tenemos los humanos?

https://montoliu.naukas.com/2020/11/30/cuantos-genes-tenemos-los-humanos/


  

Representació gràfica del conjunt de cromosomes humans i del DNA mitocondrial
Font. www.ensembl.org/Homo_sapiens/Location/Genome

El nostre genoma és immens!!!
           Si cadascun dels nucleòtids que formen el nostre genoma diploide

   ’    ,     8,5  fos una lletra d un llibre de text el genoma ocuparia unes milions
 .     1.000   ,  de pàgines Amb una mitjana de pàgines per llibre tindríem

  8.500 . més de llibres

          !!Tota una biblioteca completa en cadascuna de les nostres cèl·lules

https://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Location/Genome?r=19:35253792-35353792


  
Article Cuántos genes tenemos los humanos?

A los efectos de la cuantificación de genes en genomas el acuerdo actual, de nuevo arbitrario, es contar separadamente los genes 
codificantes (los que portan información que acaba traduciéndose en forma de proteínas) y los genes no codificantes (los que se 
transcriben a ARN y actúan como ARN, sin traducirse a proteínas). Adicionalmente, cuando nos referimos al número de genes de un 
organismo solemos referirnos a la primera de estas categorías, solamente teniendo en cuenta los genes codificantes.
Si juntamos todos los segmentos de ADN que corresponden a genes codificantes, que se transcriben a ARN y se traducen a 
proteína, el resultado será, aproximadamente un 2% del tamaño total de nuestro genoma (de referencia). O sea, 
de los 3.272.116.950 pares de bases que tiene el genoma de referencia solamente un 2% correspondería a genoma codificante, es 
decir: 65.442.339 pares de bases.
¿Y que hay en el 98% restante que corresponde al genoma no-codificante? Pues muchos elementos reguladores, que determinan 
cuando y dónde se deberá expresar un gen, también están aquí todos los genes no codificantes (miRNA, lncRNA, rRNA y tRNA), 
diferentes familias de elementos móviles, transposones y retrotransposones, y múltiples familias también de ADN repetitivo (satélite). 
También encontramos los pseudogenes, generalmente correspondientes a secuencias parciales o totales de genes que han 
quedado inactivos a lo largo de la evolución al acumular numerosas mutaciones. 

https://montoliu.naukas.com/2020/11/30/cuantos-genes-tenemos-los-humanos/
https://montoliu.naukas.com/2020/11/23/el-tamano-de-nuestro-genoma/
https://www.sciencedirect.com/topics/biochemistry-genetics-and-molecular-biology/noncoding-dna
https://naukas.com/2019/01/03/el-circo-grotesco-de-las-celulas-tumorales-trapecistas-y-escapistas/
https://naukas.com/2018/03/28/no-amor-no-cambiara-adn/
https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Pseudogen


  

Grandària d’alguns genomes i nombre de gens

* La densitat es refereix al nombre de gens per cada 1.000.000 de parells de bases

Dades extretes de Cuántos genes tenemos los humanos?

*

https://montoliu.naukas.com/2020/11/30/cuantos-genes-tenemos-los-humanos/


  

Arabidopsis thaliana
136 Mb

27.655 gens

Drosophila melanogaster 
142 Mb

13.947 gens

Homo sapiens 
3.200 Mb

20.440 gens

Escherichia coli
5 Mb

4.051 gens

Saccharomyces cerevisiae
12 Mb

6.600 gens

Danio rerio
1.700 Mb

25.592 gens

Mus musculus
3.500 Mb

22.519 gens

Caenorhabditis elegans
103 Mb

20.191 gens



  

Grandària dels genomes vs complexitat

Els procariotes són els organismes que tenen menys gens i també els que tenen els 
genomes més petits. Amb els genomes tan reduits també són els que tenen major densitat 
gènica, al voltant de 1.000 gens per milió de parells de bases.

Els genomes dels eucariotes pluricel·lulars són més grans que els dels eucariotes 
unicel·lulars com per exemple, el llevat. 

Entre els eucariotes pluricel·lulars, no hi ha una relació directa entre la grandària del 
genoma i la complexitat dels organismes. Per exemple, el nemàtode Caenorhabditis 
elegans és més complex des del punt de vista estructural que la planta Arabidopsis 
thaliana, però té molta menys quantitat de DNA.

Entre els eucariotes no hi ha tampoc una correlació entre la grandària del genoma i el 
nombre de gens que conté, ni tampoc entre el nombre de gens i la complexitat fenotípica. 
Per exemple, els éssers humans tenen més gens que els invertebrats, però sols el doble 
que les mosques de la fruita i gairebé els mateixos que la planta Arabidopsis thaliana, tot i 
que l'ésser humà és molt més complex. El nemàtode Caenorhabditis elegans té més gens 
que Drosophila melanogaster, però és menys complex fenotípicament.

(font «Genética, un enfoque conceptual». Editorial Panamericana)



  

La gran complexitat de l'ésser humà no depèn tant del nombre 
de gens, sinó de les diferents maneres d'interactuar entre si, i 
per tant, de les seves múltiples formes d'expressió.

Existeixen múltiples estratègies que han anat apareguent al llarg 
de l’evolució, que han fet augmentar la complexitat estructural i 
funcional del  genoma. 

Amb 20.000 gens codificants penseu que fabriquem 20.000 proteïnes? 

En realitat som capaços de fabricar moltíssimes més!!!



  

La grandària del genoma mínim que es troba en cada taxó 
augmenta des dels procariotes fins els mamífers.



  

http://seresmodelicos.csic.es/projectes-genoma.html
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