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reacciones que ocurren a nuestro alrededor y aquellas que son esenciales en nuestra vida. Apreciar la importancia de
utilizar los simbolos y formulas para representar los diferentes tipos de reacciones quimicas.
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BIOLOGIA: Tema 6: Identificacion de genes especificos
Genes de rasgos mendelianos

Clonacidn funcional

Cuando se tiene informacién bioquimica sobre un rasgo monogénico, es posible en principio disefiar alguna
estrategia para seleccionar el gen correspondiente de la genoteca, lo que se ha llamado clonacidn funcional.
Este es el caso del factor VIl de coagulacién.

Clonacion posicional

La clonacién funcional no siempre es posible. Cuando, como ocurre con la gran mayoria de enfermedades
genéticas, se desconoce la base bioquimica del rasgo, hay que recurrir a otras estrategias, a menudo
laboriosas. Como ejemplo, la clonacidn posicional de genes de enfermedades: consiste en ir estrechando el
cerco al gen a partir de su localizacién cromosdmica (genética inversa). La clonacion posicional era una
estrategia ya empleada antes del PGH:

1. Se parte de una coleccién de pedigris en la que se ve la cosegregacion del rasgo mutante respecto a
multiples marcadores genéticos polimorficos. En humanos, lo ideal es que la separacion entre
marcadores no sea mayor de 1cM. Luego, por paseo o salto cromosdmico, se va uno acercando al gen.

2. ldentificacién del gen mediante una serie de técnicas

Zoo-blots

Islas de CpG sin metilar
Seleccion de ADNc
Atrapamiento de exones
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Ejemplos de genes aislados por clonacién posicional:

e Fibrosis quistica

e Distrofia muscular de Duchenne
e Neurofibromatosis tipo 1

e Alzheimer familiar

e Cloroidemia.

Andlisis de genes candidatos

Se han aislado muchos genes por clonacién posicional, pero la mayoria de ellos sobre la base de mutaciones
de deleccidn, translocacion o amplificaciones de trinucleétidos. La clonacién posicional a partir de mutaciones
puntuales es mas ardua, y suele requerir muchos marcadores cercanos al gen y una cartografia fina de
desequilibrio de ligamiento. Por ello, se recurre a otra estrategia: enfoque del candidato posicional: se usa
informacién disponible sobre funcidn y posicién en el mapa de genes previamente aislados, informacion que
puede proceder de otros proyectos genoma o de ESTs/ADNCc.



Por ejemplo, una EST aleatoriamente aislada y homadloga con una glicerol-quinasa de B. subtilis se cartografid
en la region Xp21 humana. Tras obtener un ADNc mas largo, se vio ese era el correspondiente al gen en
cuestion.

e Gen de la retinitis pigmentosa.

e Sindrome de Marfan.

e Cardiomiopatia hipertrofica familiar
e Atrofia muscular espinal y bulbar

e Sindrome de Waandenburg

e Esclerosis lateral amiotrofica.

Este tipo de estrategia se hara cada vez mds importante conforme avance el PGH. En el futuro, cuando se
asigne un nuevo rasgo a una nueva posicion especifica del mapa, sera posible interrogar a las bases de datos
gendmicas, y obtener para esa porcidon gendmica una lista de los otros genes asignados a esa region. Las
caracteristicas de los genes se compararan entonces con las caracteristicas del rasgo para encontrar el
candidato mas verosimil.

En resumidas cuentas, el PGH va a simplificar y abaratar la busqueda de genes relativos a enfermedades
mediante estrategias de clonacidn posicional.

Prediccion y andlisis de genes mediante bioinformdtica

Conforme avanza el PGH, se hace cada vez mas importante la predicciéon de genes por medio de
bioinformatica: Algunos métodos:

e Prediccidn de genes a partir de secuencias mediante programas como el GRAIL.
e Busquedas de similitudes (BLAST, FASTA).

e Comparacién con secuencias de organismos modelo.

e ESTs.

e Perfiles de secuencia y modelos de Markov ocultos.

La bioinformatica tiene ante si un formidable reto, dado el diluvio de datos que estd cayendo en las bases de
datos. Habrd que desarrollar nuevos y potentes algoritmos, y de aplicar buenas estrategias de ingenieria y
gestion de la informacidn, capaces de sacar provecho a los datos e integrarlos para darles sentido bioldgico,
segln los programas de investigacion que cada centro o grupo se plantee.

Estudio de rasgos complejos y cuantitativos

Los rasgos complejos (poligénicos) se pueden clasificar como rasgos discretos (medidos segun un resultado
especifico: diabetes, infarto de miocardio) o como rasgos cuantitativos (medidos por una variable continua).
Son estos rasgos los que plantean mas problemas a la hora de adscribirlos a los genes correspondientes, pero
ya hay varias estrategias para estudiarlos.



Identificacion de loci de rasgos cuantitativos (QTLs)

Sélo se ha vuelto posible con la llegada de los RFLPs. Las estrategias consisten en cruzar dos razas puras que
difieran sustancialmente en un rasgo cuantitativo. La progenie segregante se analiza tanto para el rasgo como
para una serie de marcadores. Se emplea en animales y plantas domésticos.

Actividad:
Recolecten informacidn en internet sobre las siguientes técnicas, su desarrollo y sus aplicaciones:
e Técnica PCR
e Secuenciacion de ADN
e Técnica RFL
e Técnica Souther Blot

Escriban toda la informacion obtenida en sus cuadernos.



QUIMICA: El Calor en las Reacciones Quimicas

Actividad:

Investigue:

¢Qué es entropia?
¢Qué es un proceso espontaneo?
¢Qué factor es determinante en la prediccion de un proceso mas desordenado?

¢Cudles son la son la primera y la segunda ley de la termodinamica?
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¢Qué es la energia libre de Gibbs? Escribe su formula
Resuelva el siguiente problema

1. Lareaccién de aluminio con éxido de hierro (lll) se usa para soldar. Calcula la cantidad de calor que se produce

cuando se usa 2.5g de aluminio.

2Al(s) + Fe;03(s) » Al,03(s) + 2Fe(s) AHreaccion = —853.9k]

Recursos: Libro, cuaderno, lapiz, boligrafo, aplicacion Zoom.

Evaluacién: Formativa.



