
TEMA 3.
ESTRUCTURA Y EVOLUCIÓN DEL GENOMA 

EUCARIOTA

• Genes y genomas. 
• Estructura del genoma eucariota. 

Genómica comparada.
• Evolución del tamaño, del número y de la 
• complejidad de los genes. 
• Origen y evolución de la complejidad 

genómica. 
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Genes alineados en los cromosomas (Morgan 1910; Stur tevant 1913
Genes en el ADN (Avery, 1940)



Gen como una unidad separada de 
la herencia

• Capacidad de determinar una 
característica particular de un 
organismo y la heredabilidad 
de esta característica 

• El primer mapa genético fue creado en 
1913 

• El mecanismo de herencia mendeliana en 
1915, define a un  gen como un ente 
abstracto cuya existencia se refleja en la 
manera en que se transmiten a los 
fenotipos entre las generaciones. 





Estructura de un gen tipo



Consiste en una región de ADN formado por secuencias que codifican 
para una o más proteínas, un "promotor" de secuencia para la unión 

del  ARN polimerasa, y un "operador" 
secuencia que se unen a genes reguladores



Splicing- alternativo



Secuenciación automática 



PCR

92-95C denat.

50-65C hibrid.

72C polimeriz.

Máquina:Termociclador



PCR (continuación)

1 ciclo 21

2 ciclos 22

3 ciclos 23…

30 ciclos 230



19 bp deletion in family XLRP-236

PCR product of RPGR exon 11

Normal

Mutation

Fujita et al., Am. J. Hum Genet (1997): 61:571-580



Un gen es una unión de secuencias genómicas 
capaces de codificar un conjunto coherente de 
productos funcionales con la capacidad de 
superponerse.
•
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Cantidad total de DNA por 
genoma haploide

Valor C

Polychaos dubium may have the largest 
genome known for any organism, 
670 Gb base pairs of DNA, over 200 times 
larger than the human genome.



+ En numero de cromosomas , designado por “n” en 
organismos haploides y “2n” en diploides donde hay d os 
copias de cada cromosoma.

+En masa de ADN (pg=picogramos)
+Valor C consiste en expresar la cantidad de ADN total en el  
genoma de una célula con respecto a la presente en una 
célula haploide de la misma especie. En células dip loides 
puede ser de 2C o 4C de pendiendo del estadio del c iclo 
celular.
+En longitud : pb= pares de bases en hebra doble. Para 
moléculas largas se emplea kilobases  o mega bases (Mb)

¿Cómo se expresa la cantidad de ADN?















La paradoja del valor C, o no es una paradoja?



• .- El tama ño del genoma tiene 
significado adaptativo

• .- El contenido de ADN influencia el 
fenotipo en dos Formas

• A) Por la expresión de su contenido 
genico

• B) Por el efecto fisico de su masa y 
volumen (nucleotipo )

TODAS ESTAS RELACIONES PERMITEN  

SUPONER QUE



Los genomas varían en tamaño, número de genes, 
y densidad genética

• El genoma de las bacterias y archaeas varian entre 1 a 6 
millones de bp. (Mb); mientras los genomas de los
eucariotas son muchos más grandes

• El número de genes no esta correlacionado con el 
tamaño del genomas

• Los seres humanos y otros mamíferos tienen una 
densidad más baja de genes en una longitud dada de 
ADN 



Número de genes 
y su densidad 

• Bacterias de vida libre y 
arqueas tienen entre 1.500 y 
7.500 genes 
Hongos unicelulares tienen 
de aproximadamente 5.000 
genes y eucariotas 
multicelulares hasta al menos 
40.000 genes



Los eucariotas tienen gran cantidad de ADN no codificante y 
muchas familias multigénicas

• La mayor parte de los genomas eucariotas no codifica 
proteínas ni para  ARN funcionales

•
Hay mucha evidencia que indica que el ADN no 
codificante (anteriormente llamado "ADN basura") 
desempeña un papel importante en la célula 

•
Por ejemplo, los genomas de seres humanos, ratas y 
ratones muestran alta conservación de unas 500 regiones 
no codificantes
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transposable
elements
and related
sequences
(44%)



¿Por qué Genomas grandes ? 

• ADN  egoista
• Los genomas más grandes son el resultado de la proliferación de 

ADN egoísta 
• La proliferación se detiene sólo cuando se está volviendo 

demasiado perjudicial
•

ADN funcional
• El contenido del genoma es una consecuencia de la selección 

natural . Se necesitan genomas más grandes para permitir el 
tamaño de más núcleo más grande, membrana nuclear más grande 
, etc 



¿ Por qué Genomas pequeños? 

• Costo metabólico : tal vez las células pierden el exceso de ADN 
para mejorar la eficiencia energética 

– But DNA is only 2-5% of the dry mass
– No genome size – replication time correlation in prokaryotes
– Replication is much faster than transcription (10-20 times in E. coli)



Características estructurales del Genoma : organización
nuclear

The nucleus must be organized to allow functional transcription and 
replication

Incredibly dense mesh of chromosomes, cytoskeleton, membranes

Transcription factories / chromosomal territories
“spacer DNA” may affect physical organization in unexpected ways

Inter- and Intra- chromosomal interactions
Entire genome may participate in regulating interactions




