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Gregor Mendel
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“Errores congénitos del metabolismo”
Alcaptonuria

Proclamación de  “Las leyes de  Mendel”
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La trasformación química de pneumococos hacía que cambiaran sus 
características de una generación a otra.
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“Un gen, una proteína” (1958)
Paradigma de la Biología Molecular
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George W. Beadle Edward L. Tatum

(Neuroespora crassa)



“Determinación del código genético” (1966)
Adenina (A)
Timina (T)

Guanina (G)
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Guanina (G)
Citosina (C)



Primera publicación de la hibridación del ADN sobre 

muestras citológicas  (1970).
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Joseph GallMary Lou Parduel



Invención de la PCR (1986) 
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Kary Mullis



En resumen ...
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Núcleo Cromosoma
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Núcleo Cromosoma

www.sistemasgenomicos.com

Genes

Bases (nucleótidos)

Célula



Conceptos básicos:

Gen

Cromatina y cromosomas

Genotipo y fenotipo
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Genotipo y fenotipo

Mutación

Enfermedades “genéticas” y herencia

Diagnóstico genético



� Gen: secuencia de ADN compuesta por nucleótidos (A,T,G,C) donde
está la información para la síntesis de las proteínas.

� El orden o secuencia de las 4 bases determina la proteína producida.

Gen
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� Todas las células tienen todos los genes.

� Tenemos dos copias de casi todos los genes.

� Los genes están formados por una doble hélice de DNA, dos cadenas 
complementarias. 
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¿Qué es el núcleo celular, la 
cromatina y los cromosomas?
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�El núcleo celular es un orgánulo complejo que contiene la mayor parte del
material genético celular. Su función es mantener la integridad de los genes
y controlar las actividades celulares regulando la expresión génica.

�La cromatina es la unión del ADN con proteínas para mantener la 
integridad del material genético.

�Eucromatina: cromatina activa, genes que 
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�Eucromatina: cromatina activa, genes que 
están siendo transcritos. Está más 
descondensada (rojo).

�Heterocromatina:  empaquetada más 
densamente, genes inactivos (gris).

�Los cromosomas:el máximo nivel de compactación
que alcanza la cromatina durante la división celular.



¿Para qué “sirven” los cromosomas?
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Los cromosomas permiten la transmisión de la información
genética a las diferentes células en los procesos de
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genética a las diferentes células en los procesos de
división celular.



División celular:

Compactación de la cromatina
- +
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Los cromosomas recombinan entre si durante la división
celular de las células germinales (óvulos y espermatozoides).
Esto permite la formación de cromosomas nuevos. Da lugar
a individuos únicos, genéticamente diferentes a los padres.
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Entrecruzamiento

cromosómico
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Genotipo y fenotipo
Genotipo: toda la información genética de un individuo.

Fenotipo: la expresión del genotipo en un individuo concreto y 

en un ambiente concreto (rasgos morfológicos, bioquímicos, de 

desarrollo, comportamiento, ...).
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desarrollo, comportamiento, ...).
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“Mutación”

Es un cambio en la secuencia del ADN.
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Normalmente se habla de mutación cuando el 

cambio da lugar a una alteración patológica de la 

proteína y como consecuencia una disfunción.

No todos los cambios son patológicos.


