
 
 

Secuencias: NP_009231.2 y NP_009225.1 

 
Mediante el programa Needle alineamos las dos secuencias y observamos que hay un 
hueco en el alineamiento. 

 
 
¿A qué corresponde el hueco en el alineamiento? 

Las dos secuencias corresponden a la isoforma 1 y isoforma 2 del gen BRCA1 y por lo tanto 
el hueco debería reflejar cambios en el splicing.  
 
Para saber el tipo de splicing alineamos primero las secuencias del mRNA correspondiente 
 
NP_009225.1 -> NM_007294.4 
NP_009231.2 -> NM_007300.4 
 

 
mRNA: 

 
 
 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/protein/237681119?report=genbank&log$=prottop&blast_rank=7&RID=W6UHS5YY01R
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/protein/6552299?report=genbank&log$=prottop&blast_rank=1&RID=W6UHS5YY01R
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007294.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007300.4


Nos fijamos en la posición del hueco, que es la 4471 (la última base es la 4470). Si 
buscamos en las anotaciones de las dos isoformas 
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007294.4 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007300.4) 
vemos que en esta posición empieza un exon en ambas isoformas. Sin embargo tienen 
longitudes diferentes. 4471-4536 (isoforma 1) y 4471-4597 (isoforma 2).  

 
→ longitud exon: 4536-4471 +1 = 66 nt 
-> longitud exon: 4660 - 4537 +1 = 124nt 
 
 
 

 
Longitud exon: 4597 - 4471 +1 = 127 nt 
 
 
 
 
 
 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007294.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_007300.4


 
 
Confirmación con el Navegador Genómico 

 
 
 
Eventos de splicing y sus frecuencias: 

 



 
Figura tomado de: https://www.frontiersin.org/articles/10.3389/fpls.2019.00708/full 
 

a)​ ¿Por qué hay un desemparejamiento al final del hueco? 
 
Si una región codificante sufre una inserción o deleción que es múltiple de 3, entonces no 
cambia la pauta de lectura. Sin embargo, si los nucleótidos eliminados no corresponden a 
una ristra de codones, entonces veremos adicionalmente un desemparejamiento.   
Consideramos la siguiente secuencia de la eliminamos 3 nucleótidos (abajo con ---) 
 
ATGAAGTTGGATATC 
ATG---TTGGATATC → ATGTTGGATATC → se han eliminado en fase y por 
eso no hay desemparejamiento en el alineamiento 
 
ATGAAGTTGGATATC 
ATGA---TGGATATC → ATGATGGATATC 
→ no se han eliminado en fase y aparece un nuevo codón (en azul) 
que alineando las proteínas se nos manifiesta como 
desemparejamiento 
 

https://www.frontiersin.org/articles/10.3389/fpls.2019.00708/full
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