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¿QUÉ TAMAÑO TIENE
NUESTRO GENOMA?
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Este pez australiano es el
pariente acuático más

cercano al ser humano -y
no el celacanto, como se

pensaba-.

LOS GENOMAS
MÁS GRANDES



Un genoma es como un libro

Algunos genes portan información codificada para sintetizar proteínas,
esenciales para el desarrollo y funcionamiento de los organismos.

De los millones y millones de ‘palabras’
(genes) que forman nuestro genoma,

sólo unos pocos miles ‘tienen sentido’. 

No obstante, muy pocos genes codifican
proteínas, tan sólo el 2%.

Decimos que un gen se expresa
cuando su información se

‘traduce’ para crear una proteína.  
Hosp. Sant Joan de Deu



En 1998 el Proyecto Genoma Humano (PGH) del consorcio público sólo había secuenciado
el 5% de dicho genoma. Finalizar como se planeó en 2005 iba a ser complicado...

Pero ese mismo año la empresa PE Applied Biosystems
presentó este nuevo equipo, que lo cambiaría todo.

El ABIPRISM 3700 permitía procesar 1536 reacciones en sólo 36 horas. Bastaba
con colocarlas en la placa y el equipo se encargaba de todo lo demás. 

ABIPRISM 3700 DNA ANALYZER
EL 1 SECUENCIADOR DE ADN TOTALMENTE AUTOMÁTICOer

Además los equipos anteriores funcionaban mediante electroforesis en gel de
poliacrilamida (PAGE). Un gel que, además de tóxico, debía prepararse a mano. 

Suponía una mejora enorme en productividad: permitía decodificar el
código genético continuamente, sin apenas supervisión. Costó 300 000 $.

¿POR QUÉ?
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ABIPRISM 3700 DNA ANALYZER
EL 1 SECUENCIADOR DE ADN TOTALMENTE AUTOMÁTICOer

 Basado en la electroforesis capilar (EC)

Técnica de separación de moléculas según su migración
diferencial en un campo eléctrico a través de un finísimo
capilar (tubo muy estrecho).

Los fragmentos de ADN se unen a marcas fluorescentes.
Al aplicar el campo eléctrico, estos fragmentos  se separan
según su tamaño: los de menos peso viajan más rápido a
través del capilar. Finalmente un láser permite leer la
fluorescencia de cada fragmento.

Imagen de Bioinformatics COMAV

Es un método eficiente y económico que
permite analizar múltiples fragmentos a la vez.

MUY ÚTIL PARA CONOCER NUESTRA HUELLA GENÉTICA
EN MEDICINA FORENSE

PRUEBAS DE PARENTESCO
IDENTIFICACIÓN DE SOSPECHOSOS
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EL 1  SECUENCIADOR DE ADN TOTALMENTE AUTOMÁTICO

La poliacrilamida no es tóxica, pero es un polímero de acrilamida, que sí lo es y puede hallarse
en muy pequeñas cantidades en la primera. Por eso se recomienda manipularla con precaución.

En el cuerpo la acrilamida es una neurotoxina.
Se convierte en glicidamida, un compuesto
químico que causa mutaciones y daños al ADN.

ABIPRISM 3700 DNA ANALYZER er

GEL DE POLIACRILAMIDA - PAGE

La acrilamida es una sustancia química común
en procesos industriales, tratamiento de aguas,
envases, algunos alimentos y el humo del
tabaco.

La electroforesis en gel de poliacrilamida
(PAGE, PolyAcrylamide Gel Electrophoresis en
inglés) es una de las técnicas más utilizadas
para caracterizar mezclas complejas de
proteínas con fragmentos de poco peso
molecular (<1000 pares de bases). Al aplicar
un campo eléctrico al gel, las proteínas en el
gel se separan según su carga eléctrica.

Imagen de rockland.com/biorender

https://www.cancer.gov/Common/PopUps/popDefinition.aspx?id=CDR0000046063&version=Patient&language=Spanish
https://www.cancer.gov/Common/PopUps/popDefinition.aspx?id=CDR0000045671&version=Patient&language=Spanish


Técnica muy útil en:
Biomedicina
Diagnósticos

Medicina de precisión
Marcadores de alergias e intolerancias

Marcadores de cáncer 
...

Los instrumentos de qPCR miden cuánta señal fluorescente
produce una reacción para cuantificar de forma rápida y
precisa productos de PCR y analizar los datos obtenidos.

¿Cómo funciona una PCR?

ABIPRISM 7900 HT
UN GENOMA, UN MILLÓN DE POSIBILIDADES

Este equipo utiliza la tecnología de PCR cuantitativa (qPCR), que permite  
amplificar, detectar y cuantificar la expresión del ARN de forma exacta.

Imagen de Bio-Rad

Polymerase Chain Reaction (PCR):
Reacción en Cadena de la Polimerasa

SARS Cov-2
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Pero, ¿cómo? 
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Cada persona tiene un genoma propio, fijo y estable. 
Aún así, cada célula tiene su papel y el genoma es capaz de adaptarse 

a las circunstancias y necesidades del entorno.

Gracias al ARN, una pequeña molécula similar al
ADN, que dota al genoma de plasticidad para
adaptarse.

Existen diferentes tipos de ARN: hay ARN capaz de
regular la expresión génica, inhibir la
transcripción o incluso suprimir genes específicos.

ABIPRISM 7900 HT
UN GENOMA, UN MILLÓN DE POSIBILIDADES

Imagen de Khan Academy.  Modificada de Wikipedia

Tipos de ARN 



MECANISMO SIMPLIFICADO DE UNA PCR

UN GENOMA, UN MILLÓN DE POSIBILIDADES

Como hay muchas copias de los cebadores y muchas moléculas
de ADN polimerasa en la muestra, el número de moléculas de
ADN puede casi duplicarse en cada ciclo. 
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ABIPRISM 7900 HT

Los cebadores se unen al molde.
La polimerasa los extiende.
La región que se encuentra entre ellos se copia.

El proceso se repite unos 20-30 cicloss en una PCR típica.
Tarda unas 2-4 horas.
Si funciona bien, puede producir miles de millones de copias. 
Esta enorme amplificación del ADN permite estudiarlo con
gran detalle en el laboratorio.

ADN molde con la
región de interés

ADN
polimerasa

Cebador

CICLOS

COPIAS
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20

Cebador extendido
por la polimerasa
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TIPOS DE ARN

ARNm ARNt

ARN reguladores ARN catalizador ARN mitocondrial

ABIPRISM 7900 HT UN GENOMA, UN MILLÓN DE POSIBILIDADES

ARN mensajero o codificante

Copia la secuencia de
aminoácidos del ADN y
la lleva a los ribosomas

para sintetizar las
proteínas.

ARN de transferencia
ARNr
ARN ribosómico

Lleva los aminoácidos a
los ribosomas, donde se
ordenarán a lo largo del
ARNm según el código

genético.

Combinado con algunas
proteínas en los ribosomas,  
suelda los enlaces entre los

aminoácidos de la nueva
proteína.

ARNi - interfiere para eliminar
genes específicos
ARN antisentido - inhibe la
transcripción
ARNnc largo - regula la
expresión génica

Piezas complementarias  
en regiones específicas
del ARNm o del ADN.  
Pueden ocuparse de

diversas labores.

Las mitocondrias tienen
su propio sistema de

síntesis de proteínas, por
lo que tienen su propio

ARN (y ADN).

Biocatalizador que
aumenta la eficiencia de
los procesos de síntesis y

vela por su correcto
funcionamiento.
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Tras publicar en 2001 el primer borrador del Proyecto Genoma Humano (PGH), se
buscaba realizar lo mismo de forma más eficiente, rápida y barata. 

Surgió entonces una nueva tecnología de secuenciación: la secuenciación masiva.

Mayor calidad de lecturas
Precio más asequible

Menos tiempo

Permitió terminar proyectos con genomas de:
            - todo tipo de microorganismos
            - plantas y animales
            - Homo neanderthalensis

Aún así, en 2016 el equipo se retiró
del mercado por la aparición de

técnicas más avanzadas.

¿Quieres saber más?

FLX - 454
LA NUEVA GENERACIÓN DE LA GENÓMICA

El FLX-454 fue un equipo pionero que usaba la pirosecuenciación.
Gracias a él comenzó el desarrollo actual de la genómica.



Una de sus aplicaciones más importantes fue su capacidad para analizar
muestras con mezclas complejas de organismos, esencial en   

METAGENÓMICA

FLX - 454
LA NUEVA GENERACIÓN DE LA GENÓMICA

El análisis de todo el ADN de los
organismos presentes en una

muestra ambiental.

Secuenciación masiva de todas las
moléculas de una muestra.

Análisis de diferentes tipos de muestra.

APLICACIONES

Entre sus primeros usos prácticos destacó
para diagnosticar y tratar a un paciente de

neuroleptospirosis, una grave infección
provocada por la bacteria Leptospira.

En tests microbiológicos el
paciente había dado negativo. 

Gracias a la secuenciación
masiva se detectó la

presencia de la bacteria.

3



PASOS PARA USAR EL FLX-454

Es una tecnología que determina la
secuencia del ADN a gran escala
mediante luminiscencia.
El equipo utiliza microesferas que portan
distintos fragmentos del ADN que se
desea secuenciar. 
Es una secuenciación a tiempo real: se
"lee" la secuencia a la vez que se produce
la reacción 

CON PIROSECUENCIACIÓN

1. Preparar la muestra de ADN.

2. Cargar la muestra en microesferas.

3. Secuenciar el ADN.

4. Analizar los datos.

Se fragmenta el ADN que se
quiere secuenciar y se unen
las cadenas individuales de
ADN a las microesferas.

Se lleva a cabo la PCR y los
productos se cargan en la
placa con los reactivos para  
secuenciarlos en el equipo
mediante pirosecuenciación.

FLX-454 LA NUEVA GENERACIÓN DE LA GENÓMICA

¿CÓMO FUNCIONA ESTE EQUIPO?

1
2
3

4

1

2

3

1

2
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En 2006 la empresa Solexa (hoy Illumina) lanzó este equipo
basado en la secuenciación por síntesis

Gran Calidad
Altísima velocidad

Menor coste

Mediante un sistema óptico y de láser que permite
registrar en tiempo real la síntesis de ADN 
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Continúa siendo una de
las técnicas más
utilizadas por su

En el equipo se producen millones de pequeñas reacciones de secuenciación en paralelo. 

Genomas completos
Metagenomas
Transcriptomas
Exomas
Epigenomas

Ciencias "-ómicas"

GAIIx System
UN EQUIPO QUE LLEGÓ PARA QUEDARSE

ESTE EQUIPO ES CAPAZ DE SECUENCIAR:

¿Qué es la
secuenciación por síntesis?



GAIIx System
UN EQUIPO QUE LLEGÓ PARA QUEDARSE

LAS "-ÓMICAS" Y SU SIGNIFICADO
EL GENOMA NO ES LO ÚNICO QUE PUEDE SECUENCIARSE

La información genética por sí sola NO
permite explicar toda la complejidad

biológica de los organismos. 

Se necesita información sobre otros
niveles moleculares. 

La biología de sistemas se encarga de ello.

Cada ÓMICA se encarga del estudio de un tipo de molécula concreto: 

Las ciencias "-ómicas" permiten estudiar todas las moléculas
implicadas en el funcionamiento de un organismo.

ARNADN PROTEÍNAS METABOLITOS

EpigenómicaGenómica
&

Metagenómica

Transcriptómica Proteómica Metabolómica
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Sistemas de Secuenciación de Nueva Generación
(NGS) basados en la acción de un ADN polimerasa
sobre una cadena de ADN que actúa como molde.

SECUENCIACIÓN POR SÍNTESIS

Fragmentación

Adaptadores

Biblioteca de
secuenciación

Análisis principal

Análisis secundario

Software

Visualización de datos

GAIIx System UN EQUIPO QUE LLEGÓ PARA QUEDARSE

1 2

3 4

Preparación
de la

biblioteca de
secuenciación

Análisis
de datos

Generación
de grupos o

agrupaciones
(clusters)

Secuenciación


