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El genoma humà

20.300 gens              més de 100.000 proteïnes

El genoma és
“la punta de l’iceberg”



Splicing diferencial
(empalmament diferencial, tall i unió diferencial)



Regulació de
l’expressió gènica



Abans del projecte ENCODE
- 1,1% del genoma eren exons
- 24% del genoma eren introns
- 75% restant no tenia funció coneguda - “DNA escombraria” (junk DNA) ???? 

Resultats del projecte ENCODE
- 80% del genoma té una funció

- 2,9% del genoma són exons
- 20% del genoma són introns
- 20% del genoma són promotors i intensificadors
- I la resta, regions implicades en la topologia del DNA, miRNAs i zones per modificacions epigenètiques



Fig. 1. Functional genomic elements being identified by the ENCODE pilot phase.

Science 2004;306:636-640



Els miRNA



Els miRNA



Marques (modificacions) epigenètiques



Marques (modificacions) epigenètiques



Marques (modificacions) epigenètiques





Marques (modificacions) epigenètiques



Metilacions al DNA



Metilacions al DNA
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CpGCpG

Metilacions al DNA



metilat

Caixes (elements o illes) CpG i metilacions al DNA



Metilació al promotor, bloqueja transcripció

Metilació dins el gen, evita inicis incorrectes de transcripció

Metilació en seqüències repetitives, afavoreix estabilitat cromosòmica



Com se “seqüencien” les metilacions al DNA?



Acetilacions (i altres marques
epigenètiques) a les histones



sumoylation

Acetilacions (i altres marques
epigenètiques) a les histones



Activació i repressió de l’expressió gènica mitjançant
marques epigenètiques a les histones



Transmissió de les marques epigenètiques a les cèl·lules filles
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Com se “seqüenciem” les marques epigenètiques a les histones?



Els jugadors de l’epigenoma



Efectes de les marques epigenètiques
EUCROMATIONA I HETEROCROMATINA



Efectes de les marques epigenètiques
BESSONS IDÈNTICS
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Efectes de les marques epigenètiques
IMPROMPTA GENÈTICA



Efectes de les marques epigenètiques
IMPROMPTA GENÈTICA

Síndrome de Prader-Willi
Vs

Síndrome d’Angelman



Efectes de les marques epigenètiques
INACTIVACIÓ ALEATÒRIA
DURANT EL DESENVOLUPAMENT



Efectes de les marques epigenètiques
LLINATGES CEL·LULARS



Efectes de les marques epigenètiques
MALALTIES EPIGENÈTIQUES



Efectes de les marques epigenètiques
MALALTIES EPIGENÈTIQUES



Efectes de les marques epigenètiques
MALALTIES EPIGENÈTIQUES



L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



- Nounats de rata deprivats
d’atenció materna, presenten una
metilació al gen del receptor de
glucocorticoids que provoca una
major agressivitat entre mascles,
i una manor atenció comunitària
a les cries

- Semblant en el gen BDNF en
mares estressades.

L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



- En infants que de petits han patit abusos s’observa
una metilació epigenètica análoga al gen del 
receptor de glucocorticoids, que s’ha associat a 
una taxa elevada de suicidi

L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



L’ambient també influeix
la formació de
marques epigenètiques



Desmetilació del gen d’un receptor olfactiu

Transmissió transgeneracional de marques epigenètiques



Transmissió transgeneracional de marques epigenètiques



Transmissió transgeneracional de marques epigenètiques
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El lamarkisme ha ressucitat?



LA NATURA ÉS COMPLEXA I ADPTABLE

El lamarkisme ha ressucitat?



Les preguntes que l’epigenètica encara té plantejades

p55



Focus on Epigenetics.
Nature Neurosciences 13(11)

November 2010.



El negoci de l’epigenètica



L’epigenètica en l’art



Les pessigolles alteren l’expressió de 321 gens del nostre genoma: 136 s’expressen 
amb major intensitat, i 185 la disminueixen.




